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Figura 1. Causas de las muertes neonatales en 2013 a escala mundial (18).  
Complicaciones por 
parto prematuro; 
965K
Complicaciones durante el 
parto (asfixia neonatal);
662K
Otras causas 
importantes;
437K
Septicemia neonatal; 
421K
Anomalías congénitas; 
276K
Causas de las muertes neonatales en 2013 a escala mundial 
Fuente: Causas de mortalidad infantil 2000-2013 (OMS)
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Figura 2: Etiología de los defectos congénitos. 
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Tabla 1: Fármacos considerados altamente teratógenos para el feto humano
Medicamentos con alto riesgo teratógeno en humanos 
FÁRMACOS EFECTOS 
Vitamina A y congéneres (ácido 
retinoico, estretinato e isotretinol) 
Microcefalia, microftalmia, hidrocefalia, DTN, agenesia del 
vermis cerebeloso, CC.  
Aminopterina y Metrotexato 
Defectos esqueléticos y de extremidades, hipoplasia de huesos 
craneales, dismorfia facial característica, micrognatia.  
Hidantoina o Fenitoina 
Hipoplasia medio-facial, sinofris, CC, anomalías genitales, labio 
leporino, RM. 
Trimetadiona y Parametadiona 
Hipoplasia medio-facial, cejas en V, CC, malformaciones 
urogenitales, RM.  
Dietiletibestrol 
Malignización testicular en fetos masculinos, virilización de 
fetos femeninos, quistes testiculares, hipospadias. 
Warfarina 
Microcefalia, hipoplasia medio-facial, epífisis punteadas, 
hipoplasia de uñas y falanges.  
Aminoglucósidos Sordera de percepción. 
Andrógenos y progestágenos Virilización del feto femenino, quistes testiculares, hipospadias. 
Litio CC (anomalía de Ebstein). 
Tetraciclina 
Hipoplasia de esmalte dental, disminución del índice de 
crecimiento óseo lineal.  
Antitiroideos Defectos esqueléticos y de extremidades, hipotiroidismo, RM.  
Antidepresivos tricíclicos Defectos reductivos de miembros.  
Ansiolíticos 
LL y/o paladar hendido (PH), hipotonía, síndrome de 
abstinencia neonatal. 
Danazol Efecto androgénico sobre el feto femenino. 
Barbitúricos CC, fisura palatina, defectos reductivos de extremidades. 
Corticoesteroides PH, CC, insuficiencia adrenocortical. 
Anfetaminas PH, CC, defectos reductivos de miembros. 
Clomifeno DTN, embarazos múltiples. 
Indometacina Cierre precoz del ductus arterioso, hipertensión pulmonar. 
Amiodarona Bradicardia fetal, disfunción tiroidea.  
Tabla 2: Fármacos considerados teratógenos para el feto humano (38).
Fármacos con riesgo potencial de producir afectación embrio-fetal y en recién nacidos 
Sulfamidas Kernictero. 
Codeína Síndrome de abstinencia neonatal, depresión respiratoria.  
Cloranfenicol 
Síndrome del niño gris (alteraciones de la succión y respiración, 
vómitos, distensión abdominal y color grisáceo).  
Diuréticos tiacídicos Trombocitopenia. 
Dipiridona Agranulocitosis (evitar su uso en primer y tercer trimestre). 
Ácido acetil salicílico (ASA) 
Cierre precoz del ductus arterioso, hemorragia antenatal (evitar 
su uso en tercer trimestre).  
Cloroquina Coriorretinitis, sordera. 
Nifedipino Alteraciones esqueléticas y de extremidades. 
Altas dosis de vitamina E Hidrocefalia, PH. 
Opiáceos (elixir paregórico) Depresión respiratoria.  
Fenotiacidas Hipertonicidad, agitación. 
Nitrofurantoína Predisposición a anemia hemolítica en el tercer trimestre. 
Reserpina Depresión respiratoria. 
Metronidazol Mutagénico en bacterias y carcinogénico en roedores. 
Metildopa Microcefalia. 
Clorpromacina Alteraciones de los reflejos, efectos extrapiramidales. 
Captopril Microcefalia, hipoplasia de huesos craneales, artrogriposis. 
Carbamazepina CC, alteraciones musculoesqueléticas. 
Aminofilina Taquicardia, agitación, irritabilidad. 
Tiabendazol Hepatotoxicidad neonatal (evitar su uso en tercer trimestre). 
Antilipemiantes del grupo de las 
estatinas 
Tanto el colesterol como otros productos de su biosíntesis son 
componentes esenciales en el desarrollo embrio-fetal, por 
consiguiente, los inhibidores de la hidroximetilglutaril coenzima A 
(HMG-CoA) reductasa, están contraindicados en el embarazo.  
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Figura 3. Doppler-color en semana 10 de gestación. 
Tabla 3. Objetivos de las exploraciones ecográficas (48).
• 
Modalidad y edad 
gestacional 
Objetivos 
Ecografía del 1er trimestre  
12 semanas 
(entre 11 y 14 semanas) 
Identificar el número de embriones. 
Diagnóstico de cigosidad y amniosidad en caso de gestación múltiple. 
Identificación del latido cardiaco embrionario. 
Estimación de la edad de gestación.  
Detección y medida de la translucencia nucal (marcador de 
cromosomopatía fetal).  
Observación de la morfología embrionaria.  
Identificación de la existencia de patología uterina y/o anexial. 
Ecografía del 2º trimestre 
20 semanas 
(entre 18 y 22 semanas) 
Diagnóstico de anomalías estructurales. 
Determinación de marcadores de cromosomopatías.  
Incluir los objetivos de la ecografía anterior, si no se han incluido.  
Ecografía del 3er trimestre 
32 semanas 
(entre 32 y 36 semanas) 
Identificación de la vitalidad y estáticas fetales.  
Estimación del crecimiento fetal. 
Diagnóstico de anomalías de localización placentaria. 
Diagnóstico de anomalías de volumen de líquido amniótico. 
Estudio de flujo feto-placentario en casos indicados.  
Figura 4. Ecografía de primer trimestre: 13 SG. 
• 
Figura 5. Ecografía de segundo trimestre: 20 SG. 
• 
Figura 6. Imágenes faciales ecográficas en 3D del tercer trimestre. 
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Tabla 4. Causas de microcefalia congénita (72). 
Causas de microcefalia congénita 
Infecciones intraútero 
CMV (Citomegalovirus) 
Rubéola 
Toxoplasma gondii 
Herpes simplex 
Treponema pallidum (sífilis) 
Virus coriomeningitis linfocitica (LCMV) 
Virus Zika 
Etiología genética 
Anomalías cromosómicas 
Síndromes cromosómicos 
Mutaciones mitocondriales 
Agentes teratógenos 
Alcohol 
Medicaciones  
Tóxicos (mercurio, radiación…) 
Enfermedades maternas Diabetes mal controlada o hiperfenilalaninemia 
Hipoxia o isquemia uterina Abruptio o insuficiencia placentaria 
Malnutrición materna severa  
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Figura 7. Tipos de conexión aurículo-ventricular (84)
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Síndromes com maloclusión y anomalías dentales 
• Displasia ectodérmica anhidrótica 
• Condrodistrofia calcificante congénita (Conradi) 
• Síndrome de Cornelia de Lange 
• Síndrome de Dawn 
• Síndrome de Ellis-Van Creveld 
• Mucopolisacaridosis (Hurler, Morqio y otras) 
• Síndrome de Goldenhar (displasia oculoauriculovertebral) 
• Picnodisostosis 
• Síndrome de Treacher-Collins-Franceschetti 
• Síndrome de Turner 
• Hemihipertrofia facial (Curtius Steiner) 
• Atrofia hemifacial (Romberg) 
• Acondroplasia 
• Aracnodactilia (Marfan) 
• Síndrome aglosia-adactilia 
 
Síndromes con paladar hendido 
• Síndrome de Pierre-Robin 
• Acrocefalosindactilia (Apert) 
• Enanismo diastrófico 
• Deleción del cromosoma 18, incluido anillo 
• Síndrome de Seckel 
• Trisomía 13 
• Síndrome de Lejeune 
• Síndrome de Klinefelter 
• Síndrome de paladar hendido medio 
• Displasia oculodentodigital 
• Síndrome orofaciodigital 
• Síndrome otopalatodigital 
• Pterigion poplíteo, fosetas labiales, labio leporino y paladar hendido 
Síndromes con prognatismo 
• Síndrome de Waardenburg 
• Síndrome de Rieger 
• Displasia metafisaria 
• Disostosis craneofacial (enfermedad de Crouzon) 
• Disostosis cleidocraneal 
• Osteogénesis imperfecta tardía 
Tabla 5. Alteraciones maxilares en los síndromes polimalformativos (109). 

 




 
 


Tabla 6. Clasificación de las dilataciones del tracto urinario fetal según el diámetro anteroposterior 
de la pelvis renal (127). 
Clasificación de las dilataciones del tracto urinario fetal según el diámetro anteroposterior 
de la pelvis renal. 
Dilataciones fisiológicas 
• Antes de las 33 semanas < 4mm.  
• A partir de las 33 semanas < 7mm. 
Dilataciones patológicas 
o Leves 
• Antes de las 33 semanas: entre 4 y 14mm.  
• A partir de las 33 semanas: entre 7 y 14mm 
o Moderadas-
severas:  
• Igual o mayor de 15mm con parénquima 
renal normal o patológico. 
La presencia de caliectasia será considerada siempre como patológica. La visualización del uréter 
indica que la dilatación es moderada-severa. 

  

 

 
 
Criterios diagnósticos del IOM para los FASD 
I. SAF con exposición materna al alcohol confirmada (requiere todos los criterios A-D). 
A. Exposición materna al alcohol confirmada. 
B. Presencia de dos o más anomalías faciales menores de las siguientes: 
1. Fisuras palpebrales cortas (centil 10 o menos) . 
2. Labio superior fino (puntuación 4 o 5 según la guía labio/filtro). 
3. Filtro liso (puntuación 4 o 5 según la guía labio/filtro). 
C. Evidencia de retraso del crecimiento prenatal o postnatal.  
1. Talla o peso en el centil 10 o menos.  
D. Uno o ambos criterios de evidencia de crecimiento cerebral deficitario o morfogénesis anormal:  
1. Anomalías estructurales cerebrales.  
2. Perímetro craneal en el centil 10 o menos. 
II. SAF sin exposición materna al alcohol confirmada: I.B, I.C e I.D según criterios previos. 
III. SAF parcial con exposición materna al alcohol confirmada (requiere todos los criterios A-C).  
A. Exposición materna al alcohol confirmada. 
B. Presencia de dos o más anomalías faciales menores de las recogidas en IB.  
C. Presencia de al menos una de las siguientes:  
1. Evidencia de retraso del crecimiento prenatal o postnatal (ídem I.C).  
2. Uno o ambos criterios de evidencia de crecimiento cerebral deficitario o morfogénesis anormal 
(ídem I.D).  
3. Evidencia de un patrón complejo de anormalidades cognitivas y conductuales no concordantes 
con el nivel de desarrollo que no pueden explicarse por sí solas por una predisposición genética, 
familiar o ambiental.  
a) Este patrón incluye una marcada afectación en la ejecución de tareas complejas (solución de 
problemas, planificación, juicio, abstracción, metacognición y aritmética); déficit en el lenguaje 
receptivo y expresivo; y alteraciones del comportamiento (dificultades con los modales, labilidad 
emocional, disfunción motora, problemas académicos y pobre interacción social). 
IV. SAF parcial sin exposición materna al alcohol confirmada: IIIB y IIIC según criterios previos. 
V. ARBD (requiere todos los criterios A-C).  
A. Exposición materna al alcohol confirmada. 
B. Presencia de dos o más anomalías faciales menores de las recogidas en I.B. 
C. Defectos congénitos estructurales en una o más de las siguientes categorías, incluyendo 
malformaciones y displasias (si el paciente presenta sólo anomalías menores son necesarias dos de 
ellas): cardiacas: defectos septales interauriculares, defectos septales interventriculares, grandes 
vasos aberrantes, anomalías cardiacas conotruncales; óseas: sinostosis radioulnar, defectos de la 
segmentación vertebral, contracturas de las grandes articulaciones, escoliosis; urinarias: aplasia/ 
hipoplasia/displasia renal, riñón en herradura/duplicación ureteral; oftalmológicas: estrabismo, 
ptosis, anomalías vasculares retinianas, hipoplasia del nervio óptico; auditivas: pérdida auditiva 
neurosensorial o de conducción; anomalías menores: uñas hipoplásicas, clinodactilia en el quinto 
dedo corto, pectus carinatum/excavatum, camptodactilia, anomalías de los pliegues palmares, 
errores de refracción, rotación auricular posterior. 
VI. ARND (requiere A y B). 
A. Exposición materna al alcohol confirmada. 
B. Al menos una de las siguientes:  
1. Uno o ambos criterios de evidencia de crecimiento cerebral deficitario o morfogénesis anormal 
(ídem I.D). 
2. Evidencia de un patrón complejo de anormalidades cognitivas y conductuales recogidas en 
III.C.3.a. 
RBD: trastornos congénitos relacionados con el alcohol; ARND: trastornos del neurodesarrollo relacionados con 
el alcohol; FASD: trastornos del espectro alcohólico fetal; IOM: Instituto de Medicina; SAF: síndrome alcohólico 
fetal. 
Tabla 7 Criterios diagnósticos del IOM para los FASD (150). 

 


 


Tabla 8. Frecuencia de los distintos síntomas en la trisomía 18 (178)
Más del 50% de los casos Menos del 50% 
• Retraso mental y pondoestatural 
• Hipertonía 
• Occipucio prominente 
• Orejas bajas y malformadas 
• Micrognatia. Cuello corto 
• Implantación distal y retroflexión del pulgar 
• Hipoplasia de uñas 
• Defectos articulares de los dedos 
• Dedos de manos “montados” 
• Pie equinovaro y “en mecedora” 
• Abducción limitada de caderas 
• Esternón corto. Cardiopatía 
• Criptorquidia 
 
• Hipotonía 
• Epiucantus 
• Microftalmía 
• Otros defectos oculares 
• Orejas bajas 
• Fisura labial 
• Fisura palatina 
• Hemangiomas capilares 
• Polidactilia. Sindactilias 
• Arco tibial en S 
• Hernias 
• Malformaciones renales 
• Otras malformaciones 
o 
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Tabla 9. Nacimientos en el Hospital Clínico Universitario Lozano Blesa y en el Hospital de Calatayud 
en el periodo del 1 de enero de 2010 al 31 de diciembre de 2015. 
Tabla 10. Nacimientos, IVEs, feto muerto con defecto congénito en el Hospital Clínico Universitario 
Lozano Blesa y en el Hospital de Calatayud en el periodo del 1 de enero de 2010 al 31 de diciembre 
de 2015. 
Tabla 11. Diagnóstico prenatal de pacientes con defecto congénito mayor, marcadores ecográficos 
de alarma seleccionados, malformación no confirmada, malformaciones rechazadas postnatalmente 
o malformaciones menores en el Hospital Clínico Universitario Lozano Blesa en el periodo del 1 de 
enero de 2010 al 31 de diciembre de 2015.  
Nacidos HCU Calatayud TOTAL 
2010 2.645 343 2.988 
2011 2.558 323 2.881 
2012 2.409 255 2.664 
2013 2.235 243 2.478 
2014 2.285 247 2.532 
2015 2.225 221 2.446 
Nacidos vivos Fetos IVEs Feto muerto TOTAL 
15.989 172 25 16.186 
Diagnóstico 
prenatal 
Marcadores 
ecográficos 
Malformación 
no confirmada 
Rechazo 
postnatal 
Malformaciones 
menores 
195 168 68 290 408 

 


Casos y prevalencia (por 10.000 nacimientos) de anomalías congénitas en los países europeos 
registrados desde 2010 al 2015. N: 4.296.029 
Anomalías 
NV 
N 
NM 
N 
IVE 
N 
NV+NM+IVE 
N 
NV+NM+IVE 
Tasa x 10.000 
Todas anomalías 87.969 2.034 20.776 110.779 257,86 
Sistema Nervioso 5.178 392 5.646 11.216 26,11 
Defectos tubo neural 939 141 3.240 4.320 10,06 
    Anencefalia o similar 89 88 1.506 1.683 3,92 
    Encefalocele 141 11 347 499 1,16 
    Espina bífida 709 42 1.387 2.138 4,98 
Hidrocefalia 1.270 89 992 2.351 5,47 
Microcefalia 1.001 51 138 1.190 2,78 
Holoprosencefalia 99 27 537 663 1,54 
Ojos 1.509 20 151 1.680 3,91 
Anoftalmos 278 10 96 384 0,89 
Oreja, cara, cuello 657 32 127 816 1,90 
Ausencia pabellón auricular 101 0 8 109 0,25 
Cardiopatías congénitas 29.541 555 3.484 33.580 78,17 
Tronco arterial común 198 18 91 307 0,71 
Doble salida del VD 461 24 178 663 1,54 
Trasposición grandes vasos 1.255 20 200 1.475 3,43 
Ventrículo único 173 7 146 326 0,76 
Defecto septo ventricular 14.892 186 939 16.017 37,28 
Defecto septo atrial 6.766 37 151 6.954 16,19 
Defecto septo atrioventricular 1.311 79 516 1.906 4,44 
Tetralogía de Fallot 1.203 36 242 1.481 3,45 
Atresia o estenosis tricuspidea 179 12 105 296 0,69 
Anomalía de Ebstein 165 14 24 203 0,47 
Estenosis válvula pulmonar 1.640 9 67 1.716 3,99 
Atresia válvula pulmonar 334 6 104 444 1,03 
Atresia/estenosis aórtica 515 9 87 611 1,42 
(continuación)      
Anomalías 
NV 
N 
NM 
N 
IVE 
N 
NV+NM+IVE 
N 
NV+NM+IVE 
Tasa x 10.000 
Estenosis válvula mitral 491 7 75 573 1,33 
Hipoplasia corazón izquierdo 571 44 562 1.177 2,74 
Hipoplasia corazón derecho 130 12 103 245 0,57 
Coartación aorta 1.546 24 107 1.677 3,90 
Anomalías del retorno venoso 277 1 15 293 0,68 
DAP 1.476 0 0 1.476 3,45 
Respiratorio 1.432 56 290 1.778 4,14 
Atresia de coanas 373 5 18 396 0,92 
Malf. adenomatosa quística 431 7 45 483 1,12 
Defectos orofaciales 5.437 87 614 6.138 14,29 
Labio leporino con/sin fisura 3.129 61 422 3.612 8,41 
Fisura palatina 2.308 26 192 2.526 5,88 
Sistema digestivo 6.301 208 1.080 7.589 17,67 
Atresia esofágica  987 41 81 1.109 2,58 
Atresia o estenosis duodenal 503 34 47 584 1,36 
Atresia o estenosis otras partes 
intestino delgado 
389 8 7 405 0,94 
Atresia o estenosis anorrectal 1.071 29 291 1.391 3,24 
Enfermedad de Hirschprung 593 0 0 593 1,38 
Atresia conductos biliares 153 0 1 154 0,36 
Páncreas anular 58 0 4 62 0,14 
Hernia diafragmática 840 45 308 1.193 2,78 
Defectos pared abdominal 1.531 126 1.131 2.788 6,49 
Gastrosquisis 946 46 165 1.157 2,69 
Onfalocele 536 67 835 1.438 3,35 
Urinario 12.530 242 2.032 14.804 34,46 
Agenesia renal bilateral 
incluyendo Sd.Potter 
101 33 391 525 1,22 
Displasia renal 1.357 27 322 1.706 3,97 
Hidronefrosis congénita 5.217 43 220 5.480 12,76 
Extrofia vesical y/o epispadias 189 5 68 262 0,61 
Valva ureteral y/o Prune Belly 361 8 110 479 1,11 
Genital 9.199 54 324 9.577 22,29 
Hipospadias 7.788 17 49 7.854 18,28 
Sexo indeterminado 193 12 75 280 0,65 
Extremidades 16.449 272 2.078 18.799 43,76 
Reducción de extremidades 1.555 66 750 2.371 5,52 
Talipes equinovaro 4.011 104 680 4.795 11,16 
Displasia cadera  4.850 2 6 4.858 11,31 
Polidactilia 3.798 40 280 4.118 9,59 
Sindactilia 1.623 22 159 1.804 4,20 
Alt. musculoesqueléticas 397 17 404 818 1,90 
Craneosinostosis 1.133 21 59 1.213 2,82 
Alt. bridas amnióticas 112 26 104 242 0,56 
Otras malformaciones      
Situs inversus 231 6 80 317 0,74 
Siameses 5 7 61 73 0,17 
Tabla 12. Casos y prevalencia (por 10.000 nacimientos) de todas las anomalías congénitas 
registradas desde 2010 a 2015 en EUROCAT (189). 
(continuación)      
Anomalías 
NV 
N 
NM 
N 
IVE 
N 
NV+NM+IVE 
N 
NV+NM+IVE 
Tasa x 10.000 
Alteraciones de la piel 665 7 33 705 1,64 
Síndromes teratogénicos con 
malformaciones 
527 24 105 656 1,53 
Sd. alcohólico fetal 254 1 10 265 0,62 
Síndrome por valproato 14 0 3 17 0,04 
Malformaciones por infecciones 
maternas 
221 20 87 328 0,76 
Síndromes genéticos y 
microdeleciones 
2.087 49 465 2.601 6,05 
Cromosomopatías 6.937 688 10.377 18.002 41,90 
Síndrome de Down/ T21 4.209 243 5.708 10.160 23,65 
Síndrome de Patau/ T13 134 50 737 921 2,14 
Síndrome de Edward/ T18 323 202 1.933 2.458 5,72 
Síndrome de Turner 253 77 731 1.061 2,47 
Síndrome Klinefelter 162 5 91 258 0,60 
• 
Tabla 13. Descripción de anomalías congénitas del sistema nervioso por EUROCAT (190). 
EUROCAT 
 Subgroup 
Description 
Often diagnosed 
after one week of 
age 
Nervous System    
Neural Tube Defects  
Neural tube defects inlcude anencephalus, encephalocele, 
spina bifida and iniencephalus. 
no 
Anencephalus and 
similar  
Total or partial absence of brain tissue and the cranial vault. 
The face and eyes are present (incompatible with life).  
no 
Encephalocele  
Cystic expansion of meninges and brain tissue outside the 
cranium. Covered by normal or atrophic skin.  
no 
Spina Bifida  
Midline defect of the osseous spine usually affecting the 
posterior arches resulting in a herniation or exposure of the 
spinal cord and/or meninges.  
no 
Hydrocephaly  
Dilatation of ventricular system, not due to primary atrophy 
of the brain, with or without enlargement of the skull.  
no 
Severe 
microcephaly  
A reduction in the size of the brain with a skull 
circumference less than three standard deviations below the 
mean for sex, age and ethnic origin. Definitions known to 
vary between clinicians and regions.  
yes 
Arhinencephaly / 
holoprosencephaly 
Absence of the first cranial (olfactory) nerve tract. There is a 
spectrum of anomalies from a normal brain, except for the 
first cranial nerve tract, to a single ventricle 
(holoprosencephaly).  
yes 
• 
Tabla 14. Descripción de anomalías congénitas de los ojos por EUROCAT (190). 
• 
Tabla 15. Descripción de anomalías congénitas de oreja, cara y cuello por EUROCAT (190). 
EUROCAT  
Subgroup 
Description 
Often diagnosed after 
one week of age 
Eye    
Anophthalmos / 
microphthalmos  
-   
Anophthalmos  
Unilateral or bilateral absence of the eye tissue. 
Clinical diagnosis.  
no 
Microphthalmos  
Small eye/eyes with smaller than normal axial 
length. Clinical diagnosis.  
yes 
Cataract  Alteration in the transparency of the crystalline lens.  yes 
Congenital glaucoma  
Large ocular globe as a result of increased ocular 
pressure in fetal life.  
yes 
EUROCAT Subgroup  Description  
Often diagnosed after 
one week of age  
Ear    
Anotia  Absent pinna, with or without atresia of ear canal.  no 
• 
EUROCAT Subgroup Description  
Often diagnosed 
after one week of 
age 
Congenital heart defects 
(CHD)  
 
Congenital heart 
defects (CHD) 
Severe CHD  13 subgroups of severe CHD as defined below  severe CHD 
Common arterial truncus  
Presence of a large single arterial vessel at the base 
of the heart (from which the aortic arch, pulmonary 
and coronary arteries originate), always 
accompanied by a large subvulvar septal defect.  
yes 
Tabla 16. Descripción de cardiopatías congénitas por EUROCAT (190).
(continuación)   
EUROCAT Subgroup Description  
Often diagnosed 
after one week of 
age 
Double outlet right 
ventricle  
Both aorta and the pulmonary artery connect to the 
right ventricle.  
yes 
Transposition of great 
vessels, complete  
Total separation of circulation with the aorta arising 
from the right ventricle and the pulmonary artery 
from the left ventricle.  
no 
Single ventricle  
Only one complete ventricle with an inlet valve and 
an outlet portion even though the outlet valve is 
atretic. 
no 
VSD  Defect in the ventricular septum.  yes 
ASD  Defect in the atrial septum.  yes 
AVSD  
Central defect of the cardiac septa and a common 
atrioventricular valve, includes primum ASD defects.  
yes 
Tetralogy of Fallot  
VSD close to the aortic valves, infundibular and 
pulmonary valve stenosis and over-riding aorta 
across the VSD.  
yes 
Tricuspid atresia and 
stenosis  
Obstruction of the tricuspid valve and hypoplasia of 
the right ventricle.  
no 
Ebstein's anomaly  
Tricuspid valve displaced with large right atrium and 
small right ventricle.  
no 
Pulmonary valve stenosis  
Obstruction or narrowing of the pulmonary valves 
which may impair blood flow through the valves.  
yes 
Pulmonary valve atresia  
Lack of patency or failure of formation altogether of 
the pulmonary valve, resulting in obstruction of the 
blood flow from the right ventricle to the pulmonary 
artery.  
no 
Aortic valve 
atresia/stenosis  
Occlusion of aortic valve or stenosis of varying 
degree, often associated with bicuspid valves.  
yes for stenosis 
Mitral valve anomalies  Atresia, stenosis or insufficiency of the mitral valve.  
yes for stenosis 
and insufficiency 
Hypoplastic left heart  
Hypoplasia of the left ventricle, outflow tract and 
ascending aorta resulting from an obstructive lesion 
of the left side of the heart.  
no 
Hypoplastic right heart  
Hypoplasia of the right ventricle, always associated 
with other cardiac malformations.  
no 
Coarctation of aorta  
Constriction in the region of aorta where the ductus 
joins aorta.  
yes 
Aortic 
atresia/interrupted 
aortic arch  
Atresia or interrupted connection of the aorta.   
Total anomalous 
pulmonary venous 
return  
All four pulmonary veins drain to right atrium or one 
of the venous tributaries.  
no 
PDA as only CHD in term 
infants  
Open duct in infancy or later and requiring invasive 
treatment.  
yes 
• 
Tabla 17. Descripción de anomalías congénitas del sistema respiratorio por EUROCAT (190).
• 
Tabla 18. Descripción de defectos orofaciales congénitos por EUROCAT (190). 
EUROCAT 
Subgroup Description 
Often diagnosed 
after one week of 
age 
Respiratory    
Choanal atresia  
Bony or membraneous choanae with no passage 
from nose to pharynx.  
yes for unilateral 
Cystic adenomatous 
malf of lung  
Cystic structures of the lung, usually unilateral.  no 
EUROCAT Subgroup  Description  
Often diagnosed 
after one week of 
age  
Orofacial clefts    
Cleft lip with and 
without cleft palate  
Clefting of the upper lip with or without clefting of 
the maxillary alveolar process and hard and soft 
palate.  
 
Cleft palate  
Fissure defect of the soft and/or hard palate(s) or 
submucous cleft without cleft lip.  
no 
• 
Tabla 19. Descripción de anomalías congénitas del sistema digestivo por EUROCAT (190). 
• 
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age 
Digestive system    
Oesophageal atresia 
with or without 
tracheo- oesophageal 
fistula  
Occlusion or a long gap of the oesophagus with or 
without tracheo- oesophagael fistula.  
no 
Duodenal atresia and 
stenosis  
Occlusion or narrowing of duodenum.  no 
Atresia and stenosis of 
other parts of small 
intestine  
Occlusion or narrowing of other parts of small 
intestine.  
no 
 
Anorrectal atresia and 
stenosis  
  
Imperforate anus or absence or narrowing of the 
communication canal between the rectum and anus 
with or without fistula to neighbouring organs.  
no 
Hirschsprung's disease  
Absence of the parasympatic ganglion nerve cells 
(aganglionosis) of the wall of the colon or rectum. 
May result in cong megacolon.  
yes 
Atresia of bile ducts  
Congenital absence of the lumen of the extrahepatic 
bile ducts.  
yes 
Annular pancreas  
  
Pancreas surrounds the duodenum causing stenosis.  yes 
Diaphragmatic hernia  
Defect in the diaphragm with protrusion of 
abdominal content into the thoracic cavity. Various 
degree of lung hypoplasia on the affected side.  
no 
Tabla 20. Descripción de anomalías congénitas de la pared abdominal por EUROCAT (190)
• 
Tabla 21. Descripción de anomalías congénitas del sistema urinario por EUROCAT (190). 
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age 
Abdominal wall defects   
Gastroschisis  
Protrusion of abdominal contents through an 
abdominal wall defect lateral to an intact umbilical 
cord and not covered by a membrane.  
no 
Omphalocele  
Herniation of abdominal content through the 
umbilical ring, the contents being covered by a 
membrane sometimes ruptured at the time of 
delivery.  
no 
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age 
Urinary    
Bilateral renal agenesis 
including Potter 
syndrome  
Bilateral absence, agenesis, dysplasia or hypoplasia of 
kidneys including Potter's syndrome. Incompatible 
with life.  
no 
Multi cystic renal 
dysplasia  
Multiple, non-communicating cysts of varying size in 
the kidney without functional kidney tissue.  
yes 
Congenital 
hydronephrosis  
Obstruction of the urinary flow from kidney to 
bladder. Only if renal pelvis is 10 mm or more after 
birth.  
yes 
Bladder extrophy  
Defect in the closure of the bladder and lower 
abdominal wall.  
no 
Posterior urethral valve 
and/or prune belly  
Urethral obstruction with dilatation of bladder and 
hydronephrosis. In severe cases also distended 
abdomen.  
no 
• 
Tabla 22. Descripción de anomalías congénitas de los genitales por EUROCAT (190).
• 
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age 
Genital    
Hypospadias  
The urethral meatus is abnormally located and is 
displaced proximally on the ventral surface of the 
penis.  
yes 
Indeterminate sex  
Includes true and pseudohermaphroditism male or 
female.  
no 
Tabla 23. Descripción de anomalías congénitas de las extremidades por EUROCAT (190). 
• 
Tabla 24. Descripción de otras anomalías congénitas por EUROCAT (190). 
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age 
Limb    
Limb reduction  
Total or partial absence or severe hypoplasia of 
skeletal structure of the limbs.  
no 
Club foot - talipes 
equinovarus  
Foot anomaly with equinus of the heel, varus of the 
hindfoot and adductus of the forefoot.  
no 
Hip dislocation and/or 
dysplasia  
Location of the head of the femur outside its normal 
position.  
no 
Polydactyly  Extra digit or extra toe.  no 
Syndactyly  
Partial or total webbing between 2 or more digits 
includes minor forms.  
yes 
EUROCAT  
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age  
Other anomalies / 
syndromes  
  
Skeletal dysplasia  
A large group of genetic diseases with 
developmental disorders of chondro-osseous tissue.  
yes  
Craniosynostosis  Premature closure of cranial sutures.  yes  
Congenital constriction 
bands / Amniotic bands  
Bands in the amniotic fluid that causes constriction 
of part of the brain, body or limbs, including limb-
body-wall complex.  
no  
Situs inversus  
Inverse position of thoracic or abdominal organs or 
both.  
yes  
Conjoined twins  Siamese twins.  no  
Congenital skin 
disorders  
A group of mainly genetic skin disorders in the 
newborn.  
no  
VATER/VACTERL  
Association with anomalies of Vertebra, anal atresia, 
cardiac, trachea- esophageal fistula, esophageal 
atresia, radial anomaly and limb defects.  
no  
Vascular disruption 
anomalies (selected)  
Anomalies likely to be due to vascular disruption.  no  
• 
Tabla 25. Descripción de síndromes teratógenos con malformaciones por EUROCAT (190). 
• 
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age  
Teratogenic syndromes 
with malformations  
Congenital anomalies in pregnancies with known 
teratogenic exposure.  
yes  
Fetal alcohol syndrome  
Fetal exposure to alcohol during pregnancy with 
following impact on fetal growth, facial appearance 
and development.  
yes  
Valproate syndrome  
Fetal exposure to valproate during pregnancy with 
impact on fetal growth, facial appearance and 
development. Often associated with spina bífida.  
yes  
Maternal infections 
resulting in 
malformation  
Specific maternal viral infections during pregnancy 
resulting in congenital anomalies in the fetus or 
infant.  
yes  
Tabla 26. Descripción de síndromes genéticos o microdeleciones por EUROCAT (190). 
• 
Tabla 27. Descripción de cromosomopatías por EUROCAT (190). 
EUROCAT 
Subgroup  Description  
Often diagnosed after 
one week of age  
Genetic syndromes and 
microdeletions  
Clinically or genetically diagnosed syndromes with 
dysmorphic features or congenital anomalies with or 
without a microdeletion.  
yes  
EUROCAT 
Subgroup  
Description  
Often diagnosed after 
one week of age  
Chromosomal    
Down syndrome  
Karyotype 47,XX +21 or 47,XY +21 and 
translocations/mosaicism.  
no  
Patau 
syndrome/trisomy 13  
Karyotype 47,XX +13 or 47,XY +13 and 
translocations/mosaicism.  
no  
Edwards 
syndrome/trisomy 18  
Karyotype 47,XX +18 or 47,XY +18 and 
translocations/mosaicism.  
no  
Turner syndrome  
Karyotype 45,X or structural anomalies of X 
chromosome. 
yes  
Klinefelter syndrome  Karyotype 47,XXY or additional X-chromosomes.  yes  
Malformaciones menores excluidas 
Head: Eyes: 
• Aberrant scal hair patterning 
• Flat occiput 
• Dolichocephaly 
• Plagiocephaly-head asymetry 
• Bony occipital spur 
• Third fontanel 
• Macrocephalus 
• Facial Asymmetry 
• Compression facies 
• Other cong deformities of skull, face 
and jaw 
• Epicanthic folds 
• Epicanthus inversus 
• Upward slanting palpebral fissures 
• Short palpebral fissures 
• Congenital ectropion 
• Congenital entropion 
• Other congenital malformations of eyelid 
• Dystopia canthorum 
• Hypertelorism 
• Hypotlorism 
• Stenosis or sticture of lacrimal duct 
• Synophorys 
• Blue sclera 
• Crocodile tears 
Ears: 
• Primitive shape 
• Lack of helical fold 
• Asymmetric size 
• Posterior angulation 
• Microtia 
• Macrotia 
• Protuberant ears 
• Absent tragus 
• Double lobule 
• Accesorry auricle, preauricular 
appendage, tag or lobule 
• Auricular pit 
• Preauricular sinus or cyst 
• Narrow external auditory meatus 
• Low set ears 
• Bat ear, prominent ear 
• Unspecified and minos malformation 
of ear 
Nose: 
• Small nares 
• Notched alas 
Oral regions: 
• Borderline small mandible/minor 
micrognathia 
• Aberrant frenula 
• Enamel hipoplasia 
• Malformed teeth 
• High arched palate 
• Tongue tie or cyst of tongue 
• Macroglossia 
• Macrostomia 
• Microstomia 
• Macrocheilia 
• MIcrocheilia 
• Ranula 
 
 
(continuación) 
Malformaciones menores excluidas 
Neck: Hands: 
• Mild webbed neck 
• Sinus, fistula or cyst of branchial cleft 
• Preauricular sinus or cyst 
• Other branchial cleft malformations 
• Congenital malformation of face and 
neck, unspecificied 
• Torticollis 
• Duplication of thumbanail 
• Enlarged or hypertrophic nails 
• Single/abnormal palmar crease 
• Unusual dermatogyphics 
• Clinodactyly (5th finger) 
• Short fingers (4.5. th finger) 
• Accesorry capal bones 
Feet-Limb: Skeletal: 
• Syndactyly (2nd-3rd toes) 
• Gap between toes (1st-2nd) 
• Short great toe 
• Recessed toes (4th, 5th) 
• Enlarged or hipertophic nails 
• Clicking hip, subluxation or unstable 
hip 
• Metatarsus varus or metatarsus 
adductus 
• Hallux varus- other cong varus 
deformities of feet 
• Talipes or pes calcaneovalgus 
• Congenital pes planus 
• Metatarsus varus-other cong valgus 
deformiteis of feet 
• Pes cavus 
• Clubfoot of postural origin- other 
cong deformities of feet 
• Pes cavus 
• Clubfoot of postural origin- other 
cong deformities of feet 
• Congenital deformity of feet, 
unspecified 
• Cubitus valgus 
• Prominent sternum 
• Depressed sternum 
• Sternum bifidum 
• Shieldlike chest, other cong deformities of 
chest 
• Congenital deformity of spine 
• Genu valgum 
• Genu recurvatum 
• Congenital bowing of femur 
• Cogenital bowing of fibula and tibia 
• Gongenital bowing of long bones of leg, 
unspecified 
• Spina bífida occulta 
• Sacral dimple 
• Cervical rib 
• Absence of rib 
• Accesory rib 
• Congenital lordosis, postural 
Brain:  
• Arachnoid cyst 
• Choroid plexus cyst 
• Anomalies of septum pellucidum 
 
Skin:  Cardiovascular:  
• Hemangioma (other than face or neck) 
• Pingmented naevus- cong non-
neoplastic naevus 
• Naevus flammeus 
• Strawberry naevus 
• Lymphangioma 
• Angioma 
• Persistent lanugo 
• Mongoloid spot (White) 
• Depigmented spot 
• Unusual placement of nipples 
• Accessory niples 
• Cafe-au lait spot 
• Abscense or hipoplasia of umbilical artery 
single umbilical artery 
• Functional or unspecified cardiac murmur 
• Patent ductus arterius if GA <37 week 
• Peripheral pulmonary artery stenosis 
Patent or persitent foramen ovale 
Pulmonary: 
• Accesory lobe of lung 
• Congenital larygeal stridor 
• Laryngomalacia 
• Tracheomalacia 
Azygos lobe of lung 
(continuación) 
Tabla 28. Malformaciones menores excluidas en EUROCAT (191). 
 
• 
Total prevalence= 
Nº Cases (LB+FD+TOPFA)
Nº Births (live and still)
 x 10.000
• 
Livebirth prevalence= 
Nº Cases (LB)
Nº Births (live)
 x 10.000
Malformaciones menores excluidas 
External genitals: Gastro-intestinal: 
• Deficient or hooded foreskin 
• Undescended testicle 
• Unspecified ectopic testis 
• Retractile testis 
• Hydrocele of testis 
• Phymosis 
• Bifid scrotum 
• Curvature of penis lateral 
• Hypoplasia of penis 
• Hymen imperforatum 
• Fusion of labia 
• Proinent labia minora 
• Enlarged clitoris 
• Vaginal skin tag 
• Cyst of vulva 
• Transient ovarian cyst 
• Hiatus hernia 
• Pyloric stenosis 
• Diastasis recti 
• Umbilical hernia 
• Inguinal hernia 
• Meckel´s diverticulum 
Cromosomal: 
• Balanced translocations or inversion in 
normal individuals 
Renal: 
• Vesico-ureteral-renal reflux 
• Hydronephrosis with a pelvis dilatation 
less than 10mm 
• Hyperplastic and giant kidney 
• Single renal cyst 
 Other: 
 Congenital malformation, unspecified 
• 
Fetal death prevalence= 
Nº Cases (FD)
Nº Births (live and still)
 x 10.000 
• 
TOPFA prevalence= 
Nº Cases (TOPFA)
Nº Births (live and still)
 x 10.000 
• 
Lower 95% confidence limit= 
(
1,96
2 - √c+0,02)
2
b
 x 10.000 
• 
Upper 95% confidence limit= 
(
1,96
2 + √c+0,96)
2
b
 x 10.000 
Cases (casos) casos con malformación congénita en la población 
LB (live birth) nacidos vivos 
FD (fetal deaths) feto muerto 
TOPFA (termination of 
pregnancy for fetal anomaly) 
interrupción del embarazo por anomalía fetal después del diagnóstico 
en cualquier edad gestacional 
Birth (life and still) todos los fetos vivos o muertos en la población registrados. 
c número de casos 
b número de nacimientos 
• 
Livebirth proportion= 
Nº Cases (LB)
All cases (LB+FD+TOPFA)
 x 100 
• 
Fetal death proportion= 
Nº Cases (FD)
All cases (LB+FD+TOPFA)
 x 100 
• 
TOPFA proportion= 
Nº Cases (TOPFA)
All cases (LB+FD+TOPFA)
 x 100 
• 
Lower 95% confidence limit= 
p+
1,962
2a -1,96 
√p(1-p)
a +
1,962
4a2
1+
1,962
a
 x 100 
 
 
 
 
Cases (casos) casos con malformación congénita en la población 
LB (live birth) nacidos vivos 
FD (fetal deaths) feto muerto 
TOPFA (termination of 
pregnancy for fetal anomaly) 
interrupción del embarazo por anomalía fetal después del diagnóstico 
en cualquier edad gestacional 
• 
Upper 95% confidence limit= 
p+
1,962
2a
+1,96 √
p(1-p)
a
+
1,962
4a2
1+
1,962
a
 x 100 
α
a todos los casos (nacidos vivos + feto muerto + ive) 
p proporción/100 
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Tabla 29. Nacimientos en el Hospital Clínico Universitario Lozano Blesa y en el Hospital de Calatayud 
en el periodo a estudio, distribuidos por año. 
Nacidos HCU Calatayud TOTAL 
2010 2.645 343 2.988 
2011 2.558 323 2.881 
2012 2.409 255 2.664 
2013 2.235 243 2.478 
2014 2.285 247 2.532 
2015 2.225 221 2.446 
TOTAL 14.357 1.632 15.989 
 Figura 8. Número total de defectos congénitos en recién nacidos vivos en el periodo a estudio. 
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Tabla 30. Casos de defectos congénitos estructurales y cromosomopatías, microdeleciones y 
síndromes genéticos en recién nacidos en el periodo a estudio, distribuidos por años, en HCU. 
 2010 2011 2012 2013 2014 2015 TOTAL 
Defectos estructurales 69 71 65 54 59 65 383 
Cromosomopatías, 
microdeleciones o 
síndromes genéticos 
13 3 6 3 10 4 39 
TOTAL 82 74 71 57 69 69 422 
Figura 9. Prevalencia por cada 10.000 nacimientos de malformaciones congénitas, defectos 
estructurales y cromosomopatías, microdeleciones y síndromes genéticos en el HCU, distribuidos 
por año. 
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Tabla 31. Prevalencia en nacimientos de defectos congénitos, malformaciones estructurales y 
cromosomopatías, microdeleciones y síndromes genéticos detectadas en cada uno de los años en el 
periodo a estudio y números de sujetos para la aparición de un caso, en HCU. 
 
 
 Defectos congénitos 
Malformaciones 
estructurales 
Cromosomopatías, 
microdeleciones y 
síndromes genéticos 
2010 
82 69 13 
274,4 por 10.000 230,9 por 10.000 43,5 por 10.000 
1 caso cada 36 1 caso cada 44 1 caso cada 230 
2011 
74 71 3 
256,9 por 10.000 246,4 por 10.000 10,4 por 10.000 
1 caso cada 39 1 caso cada 41 1 caso cada 961 
2012 
71 65 6 
266,5 por 10.000 244 por 10.000 22,5 por 10.000 
1 caso cada 38 1 caso cada 41 1 caso cada 444 
2013 
57 54 3 
230 por 10.000 217,9 por 10.000 12,1 por 10.000 
1 caso cada 44 1 caso cada 46 1 caso cada 826 
2014 
69 59 10 
272 por 10.000 233,0 por 10.000 39,5 por 10.000 
1 caso cada 37 1 caso cada 43 1 caso cada 254 
2015 
69 65 4 
282,1 por 10.000 265,7 por 10.000 16,4 por 10.000 
1 caso cada 36 1 caso cada 38 1 caso cada 612 
Total 
422 382 39 
263,93 por 10.000 238,91 por 10.000 24,39 por 10.000 
1 caso cada 38 1 caso cada 42 1 caso cada 410 
Nacidos vivos Fetos IVEs Feto muerto TOTAL 
15.989 172 25 16.186 
Tabla 32. Nacimientos, IVEs, feto muerto en embarazos en Área III de Zaragoza años 2010 a 2015
Feto sometido a IVE por defecto congénito 
2010 2011 2012 2013 2014 2015 Total 
35 25 17 22 34 39 172 
Tabla 33. Casos de IVE por defecto congénito en el periodo a estudio, distribuidas por año, en HCU.  
 
Tabla 34. Casos de feto muerto por anomalía congénita en el periodo a estudio, distribuidas por 
año, en HCU. 
 
Total de anomalías en embarazos 
 2010 2011 2012 2013 2014 2015 TOTAL 
Malformac.congénitas 82 74 71 57 69 69 422 
IVE 35 25 17 22 34 39 172 
Feto muerto 5 2 3 3 4 8 25 
Total 123 101 91 82 107 116 619 
Tabla 35. Casos de anomalías congénitas mayores, IVE y feto muerto por malformación en el 
periodo a estudio, distribuidas por año. 
Feto muerto con anomalía congénita 
2010 2011 2012 2013 2014 2015 Total 
5 2 3 3 4 8 25 
Figura 10. Distribución anual de número de defectos congénitos, IVE y feto muerto por anomalía en 
el periodo a estudio, en HCU. 
Tabla 36. Prevalencia de malformaciones congénitas mayores, IVEs y fetos muertos detectadas en 
cada uno de los años a estudio y números de sujetos para la aparición de un caso, en HCU. 
 
Defectos 
congénitos 
IVE Feto muerto Total 
2010 
N=3029 
82 35 5 122 
270,72 por 10.000 115,5 por 10.000 16,5 por 10.000 402,77 por 10.000 
1 caso cada 37 1 caso cada 87 1 caso cada 606 1 caso cada 25 
2011 
N=2908 
74 25 2 101 
254,5 por 10.000 86 por 10.000 6,9 por 10.000 347,3 por 10.000 
1 caso cada 40 1 caso cada 117 1 caso cada 1545 1 caso cada 29 
2012 
N=2684 
71 17 3 91 
264,5 por 10.000 63,3 por 10.000 11,2 por 10.000 339 por 10.000 
1 caso cada 38 1 caso cada 158 1 caso cada 895 1 caso cada 30 
2013 
N=2503 
57 22 3 82 
227,7 por 10.000 87,9 por 10.000 12 por 10.000 327,6 por 10.000 
1 caso cada 44 1 caso cada 114 1 caso cada 834 1 caso cada 31 
2014 
N=2507 
69 34 4 107 
275,2 por 10.000 135,6 por 10.000 16 por 10.000 426,8 por 10.000 
1 caso cada 37 1 caso cada 74 1 caso cada 627 1 caso cada 24 
2015 
N=2493 
69 39 8 116 
276,8 por 10.000 156,4 por 10.000 32,1 por 10.000 465,3 por 10.000 
1 caso cada 37 1 caso cada 64 1 caso cada 312 1 caso cada 22 
Total 
N=16185 
422 172 25 619 
260,73 por 10.000 106,3 por 10.000 15,4 por 10.000 382,42 por 10.000 
1 caso cada 39 1 caso cada 95 1 caso cada 648 1 caso cada 27 
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2010
2011
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2013
2014
2015
Total de defectos congénitos en los embarazos
Defectos congénitos
IVE
Feto muerto
Total
Grupo de malformación 
RN   
vivo 
IVE 
Feto 
muerto 
RN+IVE
+ Feto 
muerto 
RN+IVE+ 
Feto muerto 
Prevalencia 
Sistema nervioso 29 35 6 70 43,25 
Ojos 4 0 0 4 2,47 
Oreja, cara, cuello 3 0 0 3 1,85 
Cardiopatías 116 17 1 134 82,79 
Respiratorio 8 1 0 9 5,56 
Orofacial 19 2 0 21 12,97 
Digestivas 18 1 1 20 12,36 
Defecto pared abdominal 2 4 1 7 4,32 
Urinario 77 4 3 84 51,9 
Genitales 31 0 0 31 19,15 
Extremidades 57 3 0 60 37,07 
Musculoesqueléticas 1 8 2 11 6,8 
Otras malformaciones 14 3 3 20 12,36 
Teratogénicos con malformación 4 2 0 6 3,71 
Sd. genéticos y microdeleciones 12 7 0 19 11,74 
Cromosomopatías 27 85 8 120 74,14 
Total 422 172 25 619 382,42 
Retirando Sd. genéticos y cromosomopatías 383 80 17 480 296,55 
Tabla 37. Defectos congénitos como primer diagnóstico por grupos de patología en nacidos vivos, 
IVEs y fetos muertos, en HCU, en el periodo 2010 a 2015. 
Grupo de malformación 
RN   
vivo 
IVE 
Feto 
muerto 
RN+IVE
+ Feto 
muerto 
RN+IVE+ 
Feto muerto 
Prevalencia 
Sistema nervioso 13 28 4 45 27,8 
Ojos 3 0 0 3 1,85 
Oreja, cara, cuello 0 0 0 0 0 
Cardiopatías 103 17 1 121 74,76 
Respiratorio 6 0 0 6 3,71 
Orofacial 17 2 0 19 11,74 
Digestivas 12 1 1 14 8,65 
Defecto pared abdominal 1 4 1 6 3,71 
Urinario 59 4 3 66 40,78 
Genitales 28 0 0 28 17,3 
Extremidades 57 3 0 60 37,07 
Musculoesqueléticas 1 5 2 8 4,94 
Otras malformaciones 7 1 0 8 4,94 
Teratogénicos con malformación 3 2 0 5 3,09 
Sd. genéticos y microdeleciones 12 7 0 19 11,74 
Cromosomopatías 15 81 7 103 63,64 
Total 344 156 19 519 315,70 
Retirando Sd. genéticos y cromosomopatías 310 67 12 389 240,33 
Tabla 38. Malformaciones como primer diagnóstico por grupos de patología en HCU, en el periodo 
2010 a 2015 retirando “otras malformaciones” de cada subgrupo en nacidos vivos, IVEs y fetos 
muertos. 
  
 
  
RN 
N 
Feto 
muerto  
N 
IVE 
N 
RN + FM + 
IVE 
N 
RN + FM +  IVE 
Prevalencia 
Sistema nervioso  36 7 38 81 50,04 
Defecto del tubo neural  3 1 18 22 13,59 
   Anencefalia o similar  0 0 4 4 2,47 
   Encefalocele 0 0 5 5 3,09 
   Espina bífida  3 1 9 13 8,03 
Hidrocefalia 6 2 8 16 9,89 
Microcefalia 6 0 0 6 3,71 
Holoprosencefalia  0 2 4 6 3,71 
Otras anomalías del SNC 21 2 8 31 19,15 
Ojos 7 0 0 7 4,32 
Microftalmos 2 0 0 2 1,24 
Anoftalmos 0 0 0 0 0,00 
Cataratas congénitas  2 0 0 2 1,24 
Glaucoma congénito  0 0 0 0 0,00 
Otras anomalías de los ojos 3 0 0 3 1,85 
Oreja, cara, cuello 3 0 1 4 2,47 
Ausencia de oreja 0 0 0 0 0,00 
Otras anomalías oreja, cara y cuello 3 0 1 4 2,47 
Cardiopatías congénitas  155 2 39 196 121,09 
Tronco arterial común  1 0 4 5 3,09 
Transposición de grandes vasos  7 0 1 8 4,94 
Ventrículo único  2 0 1 3 1,85 
Defecto tabique ventricular  53 0 3 56 34,60 
Defecto tabique auricular 29 0 0 29 17,92 
Defecto tabique atrio-ventricular  4 1 7 12 7,41 
Tetralogía de Fallot  10 0 2 12 7,41 
Atresia o estenosis tricuspídea  1 0 4 5 3,09 
Anomalía de Ebstein 1 0 0 1 0,62 
Estenosis válvula pulmonar  6 0 0 6 3,71 
Atresia válvula pulmonar  2 0 1 3 1,85 
Atresia o estenosis válvula aórtica  5 0 4 9 5,56 
Hipoplasia corazón izquierdo  3 0 8 11 6,80 
Hipoplasia corazón derecho  2 1 3 6 3,71 
Coartación de aorta  3 0 1 4 2,47 
Anomalía retorno venoso  3 0 0 3 1,85 
DAP 9 0 0 9 5,56 
Otras anomalías cardiacas 16 0 0 16 9,89 
Respiratorio 9 0 1 10 6,18 
Atresia de coanas  1 0 0 1 0,62 
Malformación adenomatosa quística 6 0 0 6 3,71 
Otras anomalías del sistema respiratorio 2 0 1 3 1,85 
Orofaciales  21 0 2 23 14,21 
Labio leporino con o sin fisura palatina 13 0 0 12 8,03 
Fisura palatina 6 0 2 8 4,94 
Otras anomalías orofaciales 2 0 0 2 1,24 
      
(continuación)      
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN + FM + 
IVE 
N 
RN + FM +  IVE 
Prevalencia 
Sistema digestivo 26 1 4 31 19,15 
Atresia esofágica con o sin fístula traqueoesofágica 4 1 0 5 3,09 
Atresia o estenosis duodenal  1 0 1 2 1,24 
Atresia o estenosis de otras partes del intestino 
delgado  
3 0 0 3 1,85 
Atresia o estenosis anorrectal  3 0 0 3 1,85 
Enfermedad de Hirschsprung 1 0 0 1 0,62 
Atresia conducto biliar  0 0 0 0 0,00 
Páncreas anular  2 0 0 2 1,24 
Hernia diafragmática  3 0 3 6 3,71 
Otras anomalías sistema digestivo 9 0 0 9 5,56 
Defectos pared abdominal  3 2 4 9 5,56 
Gastrosquisis 1 1 2 4 2,47 
Onfalocele 1 1 2 4 2,47 
Otras anomalías pared abdominal 1 0 0 1 0,62 
Urinario 81 3 11 95 58,69 
Agenesia renal bilateral incluido Sd. de Potter 3 0 3 6 3,71 
Displasia renal  9 0 3 12 7,41 
Hidronefrosis congénita  48 1 3 52 32,13 
Extrofia vesical o epispadia  1 1 0 2 1,24 
Válvula de uretra posterior o Prune Belly  0 1 1 2 1,24 
Otras anomalías sistema urinario 20 0 1 21 12,97 
Genital  36 0 0 36 22,24 
Hipospadias 31 0 0 31 19,15 
Sexo indeterminado  1 0 0 1 0,62 
Otras anomalías genitales 4 0 0 4 2,47 
Extremidades 67 3 7 77 47,57 
Reducción de extremidad superior 4 0 3 7 4,32 
Reducción de extremidad inferior 2 1 1 4 2,47 
Ausencia completa de extremidad  0 0 0 0 0,00 
Talipes equinovaro  18 0 2 20 12,36 
Displasia de cadera  20 0 0 20 12,36 
Polidactilia 15 0 0 15 9,27 
Sindactilia 4 0 0 4 2,47 
Artrogriposis congénita  0 0 0 0 0,00 
Otras anomalías de los miembros 4 2 1 7 4,32 
Musculoesquelética  3 3 8 14 8,65 
Displasia tanatofórica  0 1 1 2 1,24 
Síndrome de Jeunes  0 0 0 0 0,00 
Acondroplasia 0 1 4 5 3,09 
Craneosinostosis 2 1 0 3 1,85 
Bridas amnióticas  0 0 0 0 0,00 
Otras anomalías musculoesqueléticas 1 0 3 4 2,47 
Otras malformaciones  15 3 4 22 13,59 
Asplenia  0 0 0 0 0,00 
Situs inversus  2 0 1 3 1,85 
Siameses  0 0 1 1 0,62 
Tabla 39. Prevalencia por cada 10.000 embarazos de defectos congénitos por patología
 
Tabla 40. Defectos congénitos del sistema nervioso central. 
(continuación)      
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN + FM + 
IVE 
N 
RN + FM +  IVE 
Prevalencia 
Alteraciones en la piel  6 0 0 6 3,71 
Otras anomalías 7 3 2 12 7,41 
Síndromes teratogénicos con malformación  6 0 3 9 5,56 
Síndrome fetal alcohólico  0 0 0 0 0,00 
Síndrome por valproato  0 0 0 0 0,00 
Síndrome por warfarina 0 0 0 0 0,00 
Infecciones maternas que afectan con malformación  4 0 2 6 3,71 
Otras anomalías teratogénicas con malformación 2 0 1 3 1,85 
 Síndromes genéticos o microdeleciones 12 0 7 19 11,74 
Cromosomopatías 27 8 85 120 74,14 
Síndrome Down/trisomía 21  12 1 57 70 43,25 
Síndrome Patau/trisomía 13  0 1 4 5 3,09 
Síndrome Edward/trisomía 18 0 4 16 20 12,36 
Síndrome Turner 0 1 3 4 2,47 
Síndrome Klinefelter 3 0 1 4 2,47 
Síndrome Cru-du-chat  0 0 0 0 0,00 
Síndrome Wolff-Hirschorn  0 0 0 0 0,00 
Otras anomalías cromosómicas 1 1 4 6 3,71 
Otras anom. cromosóm. sin repercusión patológica 11 0 0 11 6,80 
TOTAL 507 32 214 753 465,21 
 RN 
N 
RN 
primer 
dx 
RN 
Dx 
pre 
1er  
dx 
pre 
No 
 dx 
pre 
Feto 
muerto  
N 
IVE 
N 
Total                      
N 
% dx
pre 
Sistema nervioso  36 29 20 13 14 7 38 81 80,2% 
Defecto del tubo neural  3 3 2 2 1 0 0 22 97,4% 
   Anencefalia o similar  0 0 0 0 0 0 4 4 100,0% 
   Encefalocele 0 0 0 0 0 0 5 5 100,0% 
   Espina bífida  3 3 2 2 1 1 9 13 92,3% 
Hidrocefalia 6 6 3 3 3 2 8 16 81,3% 
Microcefalia 6 4 2 0 4 0 0 6 33,3% 
Holoprosencefalia  0 0 0 0 0 2 4 6 100,0% 
Otras anomalías del SNC 21 16 13 8 8 2 8 31 74,2% 

 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Sistema nervioso  50,04 (39,75-62,19) 22,52 (15,77-31,17) 4,32 (1,72-8,93) 23,48 (16,62-32,22) 
Defecto del tubo neural  13,59 (5,90-27,93) 1,88 (0,36 -5,52) 0,00 (0,00 -0,00) 11,12 (4,16 -24,15) 
   Anencefalia o similar  2,47 (0,65 -6,35) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 2,47 (0,65 -6,35) 
   Encefalocele 3,09 (0,98 -7,23) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 3,09 (0,98 -7,23) 
   Espina bífida  8,03 (4,27 -13,74) 1,88 (0,36 -5,52) 0,62 (0,00 -3,50) 5,56 (2,53 -10,57) 
Hidrocefalia 9,89 (5,64 -16,06) 3,75 (1,36 -8,19) 1,24 (0,12 -4,51) 4,94 (2,12 -9,75) 
Microcefalia 3,71 (1,34 -8,09) 3,75 (1,36 -8,19) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
Holoprosencefalia  3,71 (1,34 -8,09) 0,00 (0,00 -0,00) 1,24 (0,12 -4,51) 2,47 (0,65 -6,35) 
Otras anomalías del SNC 19,15 (13,01 -27,18) 13,13 (8,13 -20,08) 1,24 (0,12 -4,51) 4,94 (2,12 -9,75) 
Tabla 41. Prevalencia de malformaciones del SNC en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Sistema nervioso  44,4% (34,1% - 55,3%) 8,6% (4,2% - 16,8%) 46,9% (36,4% - 57,7%) 
Defecto del tubo neural  23,1% (8,2% - 50,3%) 7,7% (1,4% - 33,3%) 89,7% (50,0% - 95,8%) 
   Anencefalia o similar  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 100,0% (51,0% - 100,0%) 
   Encefalocele 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 100,0% (56,6% - 100,0%) 
   Espina bífida  23,1% (8,2% - 50,3%) 7,7% (1,4% - 33,3%) 69,2% (42,4% - 87,3%) 
Hidrocefalia 37,5% (18,5% - 61,4%) 12,5% (3,5% - 36,0%) 50,0% (28,0% - 72,0%) 
Microcefalia 100,0% (61,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Holoprosencefalia  0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (9,7% - 70,0%) 66,7% (30,0% - 90,3%) 
Otras anomalías del SNC 67,7% (50,1% - 81,4%) 6,5% (1,8% - 20,7%) 25,8% (13,7% - 43,2%) 
Tabla 42. Proporción de malformaciones del SNC según nacidos, feto muerto o IVE. 


Figura 11. Cortes sagital y coronal de RMN en RN con hidrocefalia congénita.  
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 RN 
N 
RN 
primer 
dx 
RN 
Dx 
pre 
1er 
dx 
pre 
No 
dx 
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Ojos 7 4 2 0 5 0 0 7 28,6% 
   Microftalmos 2 2 0 0 2 0 0 2 0,0% 
   Anoftalmos 0 0 0 0 0 0 0 0 - 
   Cataratas congénitas  2 1 1 0 1 0 0 2 50,0% 
   Glaucoma congénito  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
   Otras anomalías de los ojos 3 1 1 0 2 0 0 3 33,3% 
Tabla 43. Defectos congénitos de los ojos. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Ojos 4,32 (1,72 - 8,93) 4,38 (1,74 - 9,04) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
   Microftalmos 1,24 (0,12 - 4,51) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
   Anoftalmos 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
   Cataratas congénitas  1,24 (0,12 - 4,51) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
   Glaucoma congénito  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
   Otras anomalías ojos 1,85 (0,35 - 5,45) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 -0,00) 
Tabla 44. Prevalencia de malformaciones de los ojos en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Ojos 100,0% (64,6% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
   Microftalmos 100,0% (34,2% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
   Anoftalmos 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
   Cataratas congénitas  100,0% (34,2% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
   Glaucoma congénito  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
   Otras anomalías ojos 100,0% (43,8% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Tabla 45. Proporción de malformaciones de los ojos según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
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Tabla 46. Defectos congénitos de oreja, cara y cuello. 
 RN 
N 
RN 
primer 
dx 
RN 
Dx 
pre 
1er 
dx 
pre 
No 
dx 
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Oreja, cara, cuello 3 3 0 0 3 0 1 4 25,0% 
   Ausencia de oreja 0 0 0 0 0 0 0 0 - 
   Otras anomalías oreja, cara y cuello 3 3 0 0 3 0 1 4 25,0% 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Oreja, cara, cuello 2,47 (0,65 – 6,35) 1,88 (0,36 – 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
   Ausencia de oreja 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
   Otras anomalías 
oreja, cara y cuello 
2,47 (0,65 – 6,35) 1,88 (0,36 – 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 – 3,50) 
Tabla 47. Prevalencia de malformaciones de oreja, cara y cuello en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Oreja, cara, cuello 75,0% (30,1% - 95,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (4,6% - 69,9%) 
   Ausencia de oreja 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías 
oreja, cara y cuello 
75,0% (30,1% - 95,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (4,6% - 69,9%) 
Tabla 48. Proporción de malformaciones de oreja, cara y cuello según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
• 
• 
 Tabla 49. Defectos congénitos de cardiopatías congénitas. 
 RN 
N 
RN 
primer 
dx 
RN 
Dx 
pre 
1er 
dx 
pre 
No 
dx 
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre Cardiopatías congénitas  155 116 50 35 105 2 39 196 46,4% 
Tronco arterial común 1 1 1 1 0 0 4 5 100,0% 
Transposición de grandes vasos  7 7 3 3 4 0 1 8 50,0% 
Ventrículo único  2 2 2 2 0 0 1 3 100,0% 
Defecto tabique ventricular  53 41 7 0 46 0 3 56 17,9% 
Defecto tabique auricular 29 16 3 1 26 0 0 29 10,3% 
Defecto tabique atrio-ventricular  4 0 2 0 2 1 7 12 83,3% 
Tetralogía de Fallot  10 10 8 8 2 0 2 12 83,3% 
Atresia o estenosis tricuspídea  1 0 1 0 0 0 4 5 100,0% 
Anomalía de Ebstein  1 1 1 1 0 0 0 1 100,0% 
Estenosis válvula pulmonar  6 5 1 0 5 0 0 6 16,7% 
Atresia válvula pulmonar  2 1 2 1 0 0 1 3 100,0% 
Atresia o estenosis válvula aórtica  5 3 3 1 2 0 4 9 77,8% 
Hipoplasia corazón izquierdo  3 3 3 3 0 0 8 11 100,0% 
Hipoplasia corazón derecho  2 2 2 2 0 1 3 6 100,0% 
Coartación de aorta  3 3 2 2 1 0 1 4 75,0% 
Anomalía retorno venoso  3 1 1 1 2 0 0 3 33,3% 
DAP 9 7 1 0 8 0 0 9 11,1% 
Otras anomalías cardiacas 16 13 9 9 7 0 0 16 56,3% 

 
Prevalencia 
Total 
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Cardiopatías congénitas  121,09 (104,74 - 139,27) 96,94 (82,29 - 113,45) 1,24 (0,12 - 4,51) 24,09 (17,14 - 32,94) 
Tronco arterial común 3,09 (0,98 - 7,23) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Transposición de 
grandes vasos  
4,94 (2,12 - 9,75) 4,38 (1,74 - 9,04) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Ventrículo único  1,85 (0,35 - 5,45) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Defecto tabique 
ventricular  
34,60 (26,14 - 44,92) 33,15 (24,84 - 43,35) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Defecto tabique 
auricular 
17,92 (12,00 - 25,73) 18,14 (12,15 - 26,05) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Defecto tabique atrio-
ventricular  
7,41 (3,82 - 12,96) 2,50 (0,66 - 6,43) 0,62 (0,00 - 3,50) 4,32 (1,72 - 8,93) 
Tetralogía de Fallot  7,41 (3,82 - 12,96) 6,25 (2,99 - 11,51) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Atresia o estenosis 
tricuspídea  
3,09 (0,98 - 7,23) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Anomalía de Ebstein  0,62 (0,00 - 3,50) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Estenosis válvula 
pulmonar  
3,71 (1,34 - 8,09) 3,75 (1,36 - 8,19) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Atresia válvula 
pulmonar  
1,85 (0,35 - 5,45) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Atresia o estenosis 
válvula aórtica  
5,56 (2,53 - 10,57) 3,13 (0,99 - 7,32) 0,00 (0,00 - 0,00) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Hipoplasia corazón 
izquierdo  
6,80 (3,38 - 12,17) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 4,94 (2,12 - 9,75) 
Hipoplasia corazón 
derecho  
3,71 (1,34 - 8,09) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,62 (0,00 - 3,50) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Coartación de aorta  2,47 (0,65 - 6,35) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Anomalía retorno 
venoso  
1,85 (0,35 - 5,45) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
DAP 5,56 (2,53 - 10,57) 5,63 (2,56 - 10,70) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías 
cardiacas 
9,89 (5,64 - 16,06) 10,01 (5,71 - 16,26) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Tabla 50. Prevalencia de cardiopatías congénitas en RN, fetos muertos o IVEs. 
 Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Cardiopatías congénitas  79,1% (72,9% - 84,2%) 1,0% (0,3% - 3,6%) 19,9% (14,9% - 26,0%) 
Tronco arterial común 20,0% (3,6% - 62,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 80,0% (37,6% - 96,4%) 
Transposición de grandes vasos  87,5% (52,9% - 97,8%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 12,5% (2,2% - 47,1%) 
Ventrículo único  66,7% (20,8% - 93,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (6,1% - 79,2%) 
Defecto tabique ventricular  94,6% (85,4% - 98,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 5,4% (1,8% - 14,6%) 
Defecto tabique auricular 100,0% (88,3% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Defecto tabique atrio-ventricular  33,3% (13,8% - 60,9%) 8,3% (1,5% - 35,4%) 58,3% (32,0% - 80,7%) 
Tetralogía de Fallot  83,3% (55,2% - 95,3%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 16,7% (4,7% - 44,8%) 
Atresia o estenosis tricuspídea  20,0% (3,6% - 62,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 80,0% (37,6% - 96,4%) 
Anomalía de Ebstein  100,0% (20,7% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Estenosis válvula pulmonar  100,0% (61,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Atresia válvula pulmonar  66,7% (20,8% - 93,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (6,1% - 79,2%) 
Atresia o estenosis válvula aórtica  55,6% (26,7% - 81,1%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 44,4% (18,9% - 73,3%) 
Hipoplasia corazón izquierdo  27,3% (9,7% - 56,6%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 72,7% (43,4% - 90,3%) 
Hipoplasia corazón derecho  33,3% (9,7% - 70,0%) 16,7% (3,0% - 56,4%) 50,0% (18,8% - 81,2%) 
Coartación de aorta  75,0% (30,1% - 95,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (4,6% - 69,9%) 
Anomalía retorno venoso  100,0% (43,8% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
DAP 100,0% (70,1% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías cardiacas 100,0% (80,6% -  100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Tabla 51. Proporción de cardiopatías congénitas según nacidos, feto muerto o IVE. 
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 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Respiratorio 9 8 6 6 3 0 1 10 70,0% 
Atresia de coanas  1 0 0 0 1 0 0 1 0,0% 
Malformación adenomatosa quística 6 6 6 6 0 0 0 6 100,0% 
Otras anomalías del sistema respiratorio 2 2 1 1 1 0 1 3 33,3% 
Tabla 52. Defectos congénitos del aparato respiratorio. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Respiratorio 6,18 (2,95 – 11,37) 5,63 (2,56 – 10,70) 0,00 (0,00 -0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Atresia de coanas  0,62 (0,00 - 3,50) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Malformación 
adenomatosa quística 
3,71 (1,34 – 8,09) 3,75 (1,36 – 8,19) 0,00 (0,00 -0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías del 
sistema respiratorio 
1,85 (0,35 – 5,45) 1,25 (0,12 – 4,56) 0,00 (0,00 -0,00) 0,62 (0,00 – 3,50) 
Tabla 53. Prevalencia de malformación respiratoria en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Respiratorio 90,0% (59,6% - 98,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 10,0% (1,8% - 40,4%) 
Atresia de coanas  100,0% (20,7% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Malformación 
adenomatosa quística 
100,0% (61,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías del 
sistema respiratorio 
66,7% (20,8% - 93,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (6,1% - 79,2%) 
Tabla 54. Proporción de malformaciones respiratorias según nacidos, feto muerto o IVE. 
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 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Orofaciales 21 19 12 10 9 0 2 23 60,9% 
Labio leporino con o sin fisura palatina 13 11 11 9 2 0 0 12 84,6% 
Fisura palatina 6 6 0 0 6 0 2 9 25,0% 
Otras anomalías orofaciales 2 2 1 1 1 0 0 2 50,0% 
Tabla 55. Anomalías congénitas orofaciales. 

 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Orofaciales 14,2 (9,01 – 21,32) 13,1 (8,13 – 20,08) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Labio leporino con o sin 
fisura palatina 
8,03 (4,27 - 13,74) 8,13 (4,32 -13,91) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Fisura palatina  4,94 (2,12 – 9,75) 3,75 (1,36 – 8,19) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Otras anomalías 
orofaciales 
1,24 (0,12 – 4,51) 1,25 (0,12 – 4,56) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Tabla 56. Prevalencia de anomalías orofaciales en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Orofaciales 91,3% (73,2% - 97,6%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 8,7% (2,4% - 26,8%) 
Labio leporino con o sin 
fisura palatina 
100,0% (77,2% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Fisura palatina  75,0% (40,9% - 92,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (7,1% - 59,1%) 
Otras anomalías 
orofaciales 
100,0% (34,2% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Tabla 57. Proporción de anomalías orofaciales según nacidos, feto muerto o IVE. 
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 RN     
N 
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primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Sistema digestivo 26 18 16 11 10 1 4 31 67,7% 
Atresia esofágica con o sin fístula 
traqueoesofágica 
4 3 1 1 3 1 0 5 40,0% 
Atresia o estenosis duodenal 1 1 1 1 0 0 1 2 100,0% 
Atresia o estenosis de otras 
partes del intestino delgado 
3 2 2 1 1 0 0 3 66,7% 
Atresia o estenosis anorrectal 3 1 1 0 2 0 0 3 33,0% 
Enfermedad de Hirschsprung 1 0 1 0 0 0 0 1 100,0% 
Atresia conducto biliar 0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Páncreas anular 2 2 1 1 1 0 0 2 50,0% 
Hernia diafragmática 3 3 2 2 1 0 3 6 83,3% 
Otras anomalías sistema digestivo 9 6 7 0 2 0 0 9 77,8% 
Tabla 58. Defectos congénitos del aparato digestivo. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Sistema digestivo 19,10 (13,01 - 27,18) 16,26 (10,62 - 23,83) 0,62 (0,00 - 3,50) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Atresia esofágica con o 
sin fístula 
traqueoesofágica 
3,09 (0,98 - 7,23) 2,50 (0,66 - 6,43) 0,62 (0,00 - 3,50) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Atresia o estenosis 
duodenal 
1,24 (0,12 - 4,51) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Atresia o estenosis de 
otras partes del intestino 
delgado 
1,85 (0,35 - 5,45) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Atresia o estenosis 
anorrectal 
1,85 (0,35 - 5,45) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Enfermedad de 
Hirschsprung 
0,62 (0,00 - 3,50) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Atresia conducto biliar 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00 0,00 (0,00 - 0,00) 
Páncreas anular 1,24 (0,12 - 4,51) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,00 (0,00 - 0,00 0,00 (0,00 - 0,00) 
Hernia diafragmática 3,71 (1,34 - 8,09) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00 1,85 (0,35 - 5,45) 
Otras anomalías sistema 
digestivo 
5,56 (2,53 - 10,57) 5,63 (2,56 - 10,70) 0,00 (0,00 - 0,00 0,00 (0,00 - 0,00) 
Tabla 59. Prevalencia de defectos congénitos del aparato digestivo en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Sistema digestivo 83,9% (67,4% - 92,9%) 3,2% (0,6% -16,2%) 12,9% (5,1% - 28,9%) 
Atresia esofágica con o sin 
fístula traqueoesofágica 
80,0% (37,6% - 96,4%) 20,0% (3,6% - 62,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Atresia o estenosis duodenal 50,0% (9,5% - 90,5%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 50,0% (9,5% - 90,5%) 
Atresia o estenosis de otras 
partes del intestino delgado 
100,0% (43,8% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Atresia o estenosis anorrectal 100,0% (43,8% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Enfermedad de Hirschsprung 100,0% (20,7% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Atresia conducto biliar 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Páncreas anular 100,0% (34,2% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Hernia diafragmática 50,0% 18,8% - 81,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 50,0% (18,8% - 81,2%) 
Otras anomalías sistema 
digestivo 
100,0% 70,1% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Tabla 60. Proporción de defectos congénitos del aparato digestivo según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
• 
Figura 12. Radiografía de tórax en paciente con atresia esofágica. Sonda enrollada en faringe debido 
a la atresia. 
• 
• 
Figura 13. Rx tórax-abdomen en RN con atresia duodenal.  
• 
• 
• 
Figura 14. Rx de tórax-abdomen en RN con atresia íleo-yeyunal.  
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• 
• 
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• 
• 
• 
• 
• 
Figura 15. Radiografía tórax-abdomen AP y lateral en recién nacido con eventración diafragmática 
bilateral.  
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primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Defectos pared abdominal  3 2 3 2 0 2 4 9 100,0% 
Gastrosquisis 1 1 1 1 0 1 2 4 100,0% 
Onfalocele 1 0 1 0 0 1 2 4 100,0% 
Otras anomalías pared abdominal 1 1 1 1 0 0 0 1 100,0% 
Tabla 61. Defectos congénitos de la pared abdominal. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Defectos pared abdominal  5,56 (2,53 – 10,57) 1,88 (0,36 - 5,52) 1,24 (0,12 - 4,51) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Gastrosquisis 2,47 (0,65 - 6,35) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,62 (0,00 - 3,50) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Onfalocele 2,47 (0,65 - 6,35) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,62 (0,00 - 3,50) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Otras anomalías pared 
abdominal 
0,62 (0,00 - 3,50) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Tabla 62. Prevalencia de defectos congénitos de la pared abdominal en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Defectos pared abdominal  33,3% (12,1% - 64,6%) 22,2% (6,3% - 54,7%) 44,4% (18,9% - 73,3%) 
Gastrosquisis 25,0% (4,6% - 69,9%) 25,0% 4,6% - 69,9%) 50,0% (15,0% - 85,0%) 
Onfalocele 25,0% (4,6% - 69,9%) 25,0% 4,6% - 69,9%) 50,0% (15,0% - 85,0%) 
Otras anomalías pared 
abdominal 
100,0% (20,7% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Tabla 63. Proporción de defectos congénitos de la pared abdominal según nacidos, feto muerto o 
IVE. 
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dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
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No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
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N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Urinario 81 77 77 74 4 3 11 95 95,8 % 
Agenesia renal bilateral incluido Sd 
Potter 
3 3 3 3 0 0 3 6 100.0% 
Displasia renal  9 9 9 9 0 0 3 12 100.0% 
Hidronefrosis congénita  48 46 45 44 3 1 3 52 94,2% 
Extrofia vesical o epispadia  1 1 1 1 0 1 0 2 100.0% 
Válvula de uretra posterior o Prune 
Belly  
0 0 0 0 0 1 1 2 100.0% 
Otras anomalías sistema urinario 20 18 19 17 1 0 1 21 95,2% 
Tabla 64. Defectos congénitos del sistema urinario. 

 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Urinario 58,69 (47,49 - 71,74) 50,66 (40,24 - 62,96) 1,85 (0,35 - 5,45) 6,80 (3,38 - 12,17) 
Agenesia renal bilateral 
incluido Sd Potter 
3,71 (1,34 - 8,09) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Displasia renal  7,41 (3,82 - 12,96) 5,63 (2,56 - 10,70) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Hidronefrosis congénita  32,13 (24,00 - 42,13) 30,02 (22,14 - 39,80) 0,62 (0,00 - 3,50) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Extrofia vesical o 
epispadia  
1,24 (0,12 - 4,51) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,62 (0,00 - 3,50) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Válvula de uretra 
posterior o Prune Belly  
1,24 (0,12 - 4,51) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Otras anomalías 
sistema urinario 
12,97 (8,03 - 19,84) 12,51 (7,64 - 19,32) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Tabla 65. Prevalencia de defectos congénitos del sistema urinario en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Urinario 85,3% (76,8% - 91,0%) 3,2% (1,1% - 8,9%) 11,6% (6,6% - 19,6%) 
Agenesia renal bilateral incluido 
Sd Potter 
50,0% (18,8% - 81,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 50,0% (18,8% - 81,2%) 
Displasia renal  75,0% (46,8% - 91,1%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (8,9% - 53,2%) 
Hidronefrosis congénita  92,3% (81,8% - 97,0%) 1,9% (0,3% - 10,1%) 5,8% (2,0% - 15,6%) 
Extrofia vesical o epispadia  50,0% (9,5% - 90,5%) 50,0% (9,5% - 90,5%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Válvula de uretra posterior o 
Prune Belly  
0,0% (0,0% - 0,0%) 50,0% (9,5% - 90,5%) 50,0% (9,5% - 90,5%) 
Otras anomalías sistema 
urinario 
95,2% (77,3% - 99,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 4,8% (0,8% - 22,7%) 
Tabla 66. Proporción de defectos congénitos del sistema urinario según nacidos, feto muerto o IVE. 
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primer 
dx 
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Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Genital  36 31 4 2 33 0 0 36 11,1% 
Hipospadias 31 27 1 0 30 0 0 31 3,2% 
Sexo indeterminado  1 1 1 1 0 0 0 1 100,0% 
Otras anomalías genitales 4 3 2 1 2 0 0 4 50,0% 
Tabla 67. Malformaciones congénitas genitales. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Genital  22,24 (15,58 - 30,79) 22,52 (15,77 - 31,17) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Hipospadias 19,15 (13,01 - 27,18) 19,39 (13,17 - 27,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Sexo indeterminado  0,62 (0,00 - 3,50) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías 
genitales 
2,47 (0,65 - 6,35) 2,50 ((0,66 - 6,43) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Tabla 68. Prevalencia de malformaciones genitales en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Genital  100,0% (90,4% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Hipospadias 100,0% (89,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Sexo indeterminado  100,0% (20,76 - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías genitales 100,0% (51,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Tabla 69. Proporción de malformaciones genitales según nacidos, feto muerto o IVE. 
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  RN     
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primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
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dx   
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No 
dx   
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Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Extremidades 67 57 14 10 53 3 7 77 31,2% 
Reducción de extremidades 6 6 2 2 4 1 4 11 33,3% 
Talipes equinovaro  18 14 10 8 8 0 2 20 60,0% 
Displasia de cadera  20 20 0 0 20 0 0 20 0,0% 
Polidactilia 15 15 0 0 15 0 0 15 0,0% 
Sindactilia 4 2 1 1 3 0 0 4 25,0% 
Artrogriposis congénita  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Otras anomalías de los miembros 4 0 2 0 2 2 1 7 71,4 
Tabla 70. Malformaciones congénitas en extremidades. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia  
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia  
IVE  
(IC95%) 
Extremidades 47,57 (37,55 - 59,45) 41,90 (32,48 - 53,21) 1,85 (0,35 - 5,45) 4,32 (1,72 - 8,93) 
Reducción de 
extremidades 
6,80 (3,38 - 12,17) 3,75 (1,36 - 8,19) 0,62 (0,00 - 3,50) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Talipes equinovaro  12,36 (7,54 - 19,09) 11,26 (6,67 - 17,80) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Displasia de cadera  12,36 (7,54 - 19,09) 12,51 (7,64 - 19,32) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Polidactilia 9,27 (5,18 - 15,29) 9,38 (5,24 - 15,48) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Sindactilia 2,47 (0,65 - 6,35) 2,50 (0,66 - 6,43) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Artrogriposis congénita  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías de los 
miembros 
4,32 (1,72 - 8,93) 2,50 (0,66 - 6,43) 1,24 (0,12 - 4,51) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Tabla 71. Prevalencia de malformaciones en extremidades en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción  
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Extremidades 87,0% (77,7% - 92,8%) 3,9% (1,3% - 10,8%) 9,1% (4,5% - 17,6%) 
Reducción de extremidades 54,5% (28,0% - 78,7%) 9,1% (1,6% - 37,7%) 36,4% (15,2% - 64,6%) 
Talipes equinovaro  90,0% (69,9% - 97,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 10,0% (2,8% - 30,1%) 
Displasia de cadera  100,0% (83,9% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Polidactilia 100,0% (79,6% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Sindactilia 100,0% (51,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Artrogriposis congénita  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías de los 
miembros 
57,1% (25,0% - 84,2%) 28,6% (8,2% - 64,1%) 14,3% (2,6% - 51,3%) 
Tabla 72. Proporción de malformaciones en extremidades según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
Figura 16. Radiografía de recién nacido en la que se observa polidactilia del primer dedo de mano 
izquierda.  
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
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 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Musculoesquelética  3 1 0 0 3 3 8 14 78,6 % 
Displasia tanatofórica  0 0 0 0 0 1 1 2 100,0% 
Síndrome de Jeunes  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Acondroplasia 0 0 0 0 0 1 4 5 100,0% 
Craneosinostosis 2 1 0 0 2 1 0 3 33,0% 
Bridas amnióticas  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Otras anomalías 
musculoesqueléticas 
1 0 0 0 1 0 3 4 75,0% 
Tabla 73. Malformaciones congénitas musculoesqueléticas. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia 
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia 
IVE 
(IC95%) 
Musculoesquelética  8,65 (4,72 - 14,52) 1,88 (0,36 - 5,52) 1,85 (0,35 - 5,45) 4,94 (2,12 - 9,75) 
Displasia tanatofórica  1,24 (0,12 - 4,51) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Síndrome de Jeunes  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Acondroplasia 3,09 (0,98 - 7,23) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Craneosinostosis 1,85 (0,35 - 5,45) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,62 (0,00 - 3,50) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Bridas amnióticas  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías 
musculoesqueléticas 
2,47 (0,65 - 6,35) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Tabla 74. Prevalencia de malformaciones musculoesqueléticas en RN, fetos muertos o IVEs. 
Tabla 75. Proporción de malformaciones musculoesqueléticas según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción 
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Musculoesquelética  21,4% (7,6% - 47,6%) 21,4% (7,6% - 47,6%) 57,1% (32,6% - 78,6%) 
Displasia tanatofórica  0,0% (0,0% - 0,0%) 50,0% (9,5% - 90,5%) 50,0% (9,5% - 90,5%) 
Síndrome de Jeunes  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Acondroplasia 0,0% (0,0% - 0,0%) 20,0% (3,6% - 62,4%) 80,0% (37,6% - 96,4%) 
Craneosinostosis 66,7% (20,8% - 93,9%) 33,3% (6,1% - 79,2%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Bridas amnióticas  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías 
musculoesqueléticas 
25,0% (4,6% - 69,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 75,0% (30,1% - 95,4%) 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
 
Tabla 76. Otras malformaciones congénitas. 
 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Otras malformaciones  15 14 9 7 7 3 4 22 71,4% 
Asplenia  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Situs inversus  2 1 1 0 1 0 1 3 66,7% 
Siameses  0 0 0 0 0 0 1 1 100,0% 
Alteraciones en la piel  6 6 0 0 6 0 0 6 0,0% 
Otras anomalías 7 7 7 7 0 3 2 12 100,0% 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia 
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia 
IVE 
(IC95%) 
Otras malformaciones  13,59 (8,52 - 20,58) 9,38 (5,24 - 15,48) 1,85 (0,35 - 5,45) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Asplenia  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Situs inversus  1,85 (0,35 - 5,45) 1,25 (0,12 - 4,56) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Siameses  0,62 (0,00 - 3,50) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Alteraciones en la piel  3,71 (1,34 - 8,09) 3,75 (1,36 - 8,19) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías 7,41 (3,82 - 12,96) 4,38 (1,74 - 9,04) 1,85 (0,35 - 5,45) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Tabla 77. Prevalencia de malformaciones consideradas como “otras” en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción 
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Otras malformaciones  68,2% (47,3% - 83,6%) 13,6% (4,7% - 33,3%) 18,2% (7,3% - 38,5%) 
Asplenia  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Situs inversus  66,7% (20,8% - 93,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (6,1% - 79,2%) 
Siameses  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 100% (20,7% - 100,0%) 
Alteraciones en la piel  100,0% (61,0% - 100,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías 58,3% (32,0% - 80,7%) 25,0% (8,9% - 53,2%) 16,7% (4,7% - 44,8%) 
Tabla 78. Proporción de malformaciones consideradas como “otras” según nacidos, feto muerto o 
IVE. 
• 
• 
• 
Figura 17. Radiografía tórax-abdomen en RN con situs inversus. 
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 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Síndromes teratogénicos con 
malformación  
6 4 6 4 0 0 3 9 100,0% 
Síndrome alcohólico fetal  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Síndrome por valproato  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Síndrome por warfarina 0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Infecciones maternas que afectan 
con malformación  
4 3 4 3 0 0 2 6 100,0% 
Otras anomalías con malformación 
teratogénica 
2 1 2 1 0 0 1 3 100,0% 
Tabla 79. Síndromes teratógenos con malformación. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia 
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia 
IVE 
(IC95%) 
Síndromes teratogénicos 
con malformación  
5,56 (2,53 - 10,57) 3,75 (1,36 - 8,19) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Síndrome alcohólico 
fetal  
0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Síndrome por valproato  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Síndrome por warfarina 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Infecciones maternas 
que afectan con 
malformación  
3,71 (1,34 - 8,09) 2,50 (0,66 - 6,43) 0,00 (0,00 - 0,00) 1,24 (0,12 - 4,51) 
Otras anomalías con 
malformación 
teratogénica 
1,85 (0,35 - 5,45) 1,25 (0,12 – 4,56) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Tabla 80. Prevalencia de síndromes teratógenos con malformación en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción 
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Síndromes teratogénicos con 
malformación  
66,7% (35,4% - 87,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (12,1% - 64,6%) 
Síndrome alcohólico fetal  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Síndrome por valproato  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Síndrome por warfarina 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Infecciones maternas que 
afectan con malformación  
66,7% (30,0% - 90,3%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (9,7% - 70,0%) 
Otras anomalías con 
malformación teratogénica 
66,7% (20,8% - 93,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 33,3% (6,1% - 79,2%) 
Tabla 81. Proporción de síndromes teratógenos con malformación según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
• 
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 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Síndromes genéticos o 
microdeleciones  
12 12 4 4 8 0 7 19 68,4% 
Tabla 82. Síndromes genéticos o microdeleciones. 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia 
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia 
IVE 
(IC95%) 
Síndromes genéticos o 
microdeleciones 
11,7 (7,06 - 18,33) 7,51 (3,87 - 13,12) 0,00 (0,00 - 0,00) 4,32 (1,72 - 8,93) 
Tabla 83. Prevalencia de síndromes genéticos o deleciones en RN, fetos muertos o IVEs. 
 
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción 
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Síndromes genéticos o 
microdeleciones 
63,2% (41,0% - 80,9%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 36,8% (19,1% - 59,0%) 
Tabla 84. Proporción de síndromes genéticos o deleciones según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
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 Tabla 85. Cromosomopatías. 
 RN     
N 
RN 
primer 
dx 
RN    
Dx 
pre 
1er 
dx   
pre 
No 
dx   
pre 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
% dx 
pre 
Cromosomopatías 16 16 4 4 12 8 85 109 89,0% 
Sd Down/trisomía 21  12 12 0 0 12 1 57 70 82,9% 
Sd Patau/trisomía 13  0 0 0 0 0 1 4 5 100,0% 
Sd Edward/trisomía 18 0 0 0 0 0 4 16 20 100,0% 
Sd Turner 0 0 0 0 0 1 3 4 100,0% 
Sd Klinefelter  3 3 3 3 0 0 1 4 100,0% 
Sd Cru-du-chat  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Sd Wolff-Hirschorn  0 0 0 0 0 0 0 0 - 
Otras anomalías cromosómicas 1 1 1 1 0 1 4 6 100,0% 
 
Prevalencia 
total                            
(IC 95%) 
Prevalencia 
RN 
(IC 95%) 
Prevalencia 
Feto muerto 
(IC 95%) 
Prevalencia 
IVE 
(IC95%) 
Cromosomopatías 67,3 (55,30 - 81,23) 10,01 (5,71 - 16,26) 4,94 (2,12 - 9,75) 52,51 (41,9 - 64,93) 
Sd Down/trisomía 21  43,2 (33,72 - 54,63) 7,51 (3,87 - 13,12) 0,62 (0,00 - 3,50) 35,22 (26,6 - 45,62) 
Sd Patau/trisomía 13  3,09 (0,98 - 7,23) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Sd Edward/trisomía 18 12,3 (7,54 - 19,09) 0,00 (0,00 - 0,00) 2,47 (0,65 - 6,35) 9,89 (5,64 - 16,06) 
Sd Turner 2,47 (0,65 - 6,35) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 1,85 (0,35 - 5,45) 
Sd Klinefelter  2,47 (0,65 - 6,35) 1,88 (0,36 - 5,52) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,62 (0,00 - 3,50) 
Sd Cru-du-chat  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Sd Wolff-Hirschorn  0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 0,00 (0,00 - 0,00) 
Otras anomalías 
cromosómicas 
3,71 (1,34 - 8,09) 0,63 (0,00 - 3,54) 0,62 (0,00 - 3,50) 2,47 (0,65 - 6,35) 
Tabla 86. Prevalencia de cromosomopatías en RN, fetos muertos o IVEs. 
  
Proporción 
RN 
(95% CI) 
Proporción 
Feto muerto 
(95% CI) 
Proporción 
IVEs 
(95% CI) 
Cromosomopatías 14,7% (9,2% - 22,5%) 7,3% (3,8% - 13,8%) 78,0% (69,3% - 84,7%) 
   Sd Down/trisomía 21  17,1% (10,1% - 27,6%) 1,4% (0,3% - 7,7%) 81,4% (70,8% - 88,8%) 
Sd Patau/trisomía 13  0,0% (0,0% - 0,0%) 20,0% (3,6% - 62,4%) 80,0% (37,6% - 96,4%) 
Sd Edward/trisomía 18 0,0% (0,0% - 0,0%) 20,0% (8,1% - 41,6%) 80,0% (58,4% - 91,9%) 
Sd Turner 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (4,6% - 69,9%) 75,0% (30,1% - 95,4%) 
Sd Klinefelter  75,0% (30,1% - 95,4%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 25,0% (4,6% - 69,9%) 
Sd Cru-du-chat  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Sd Wolff-Hirschorn  0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 0,0% (0,0% - 0,0%) 
Otras anomalías 
cromosómicas 
16,7% (3,0% - 56,4%) 16,7% (3,0% - 56,4%) 66,7% (30,0% - 90,3%) 
Tabla 87. Proporción de cromosomopatías según nacidos, feto muerto o IVE. 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
• 
 RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Preva-
lencia 
% dx pre 
Cromosomopatías 27 8 85 120 74,14 88,3% 
Sd Down/trisomía 21  12 1 57 70 43,25 82,9% 
Sd Patau/trisomía 13  0 1 4 5 3,09 100,0% 
Sd Edward/trisomía 18 0 4 16 20 12,36 100,0% 
Sd Turner 0 1 3 4 2,47 100,0% 
Sd Klinefelter  3 0 1 4 2,47 100,0% 
Sd Cru-du-chat  0 0 0 0 0,00 - 
Sd Wolff-Hirschorn  0 0 0 0 0,00 - 
Otras anomalías cromosómicas 1 1 4 6 3,71 100,0% 
Otras anomalías cromosómicas sin 
repercusión patológica 
11 0 0 11 6,80 90,9% 
Tabla 88. Cromosomopatías, incluidas aquellas que no tuvieron repercusión patológica. 
• 
• 
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Figura 18. Número total de fetos con defectos congénitos en embarazos ocurridos entre los años 
2010-2015. 
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Tabla 89. Total de fetos con defectos congénitos, malformaciones estructurales y cromosomopatías, 
microdeleciones y síndromes genéticos detectadas en cada uno de los años a estudio en el periodo 
comprendido entre 2010-2015. Prevalencia por 10.000 embarazos. 
 Defectos congénitos 
Malformaciones 
estructurales 
Cromosomopatías, 
microdeleciones y 
síndromes genéticos 
2010 
N = 3028 
123 81 42 
406,2 por 10.000 267,5 por 10.000 138,7 por 10.000 
1 caso cada 25 1 caso cada 38 1 caso cada 73 
2011 
N = 2907 
101 89 12 
347,4 por 10.000 306,2 por 10.000 41,3 por 10.000 
1 caso cada 29 1 caso cada 33 1 caso cada 243 
2012 
N = 2684 
91 77 14 
339 por 10.000 286,9 por 10.000 52,1 por 10.000 
1 caso cada 30 1 caso cada 35 1 caso cada 192 
2013 
N = 2503 
82 69 13 
327,6 por 10.000 275,7 por 10.000 51,9 por 10.000 
1 caso cada 31 1 caso cada 37 1 caso cada 193 
2014 
N = 2571 
107 77 30 
416,2 por 10.000 299,5 por 10.000 116,7 por 10.000 
1 caso cada 25 1 caso cada 34 1 caso cada 86 
2015 
N = 2493 
116 88 28 
465,3 por 10.000 353 por 10.000 112,3 por 10.000 
1 caso cada 22 1 caso cada 29 1 caso cada 90 
Total 
N = 16186 
619 480 139 
382,4 por 10.000 296,5 por 10.000 85,9 por 10.000 
1 caso cada 27 1 caso cada 34 1 caso cada 117 
Figura 19. Fetos con defectos estructurales y cromosomopatías, microdeleciones y síndromes 
genéticos en embarazos ocurridos entre los años 2010-2015. 
 
2010 2011 2012 2013 2014 2015
Defectos estructurales 81 89 77 69 77 88
Cromosomopatías,
microdeleciones y
síndromes genéticos
42 12 14 13 30 28
Total 123 101 91 82 107 116
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Figura 20. Prevalencia por cada 10.000 nacimientos de fetos con defectos congénitos, 
malformaciones estructurales y cromosomopatías, microdeleciones y síndromes genéticos en cada 
año a estudio en embarazos. 
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Región N 
Fetos con 
DC 
Tasa x 
10.000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 1.298 250,35 17,06 <0,001 
Antwerp, Belgium 126.942 3.542 279,03 4,82 <0,05 
Hainaut, Belgium 72.836 1.650 226,54 35,09 <0,001 
Zagreb, Croatia 38.319 751 195,99 73,12 <0,001 
Auvergne, France  67.509 2.494 369,43 7,81 <0,01 
Brittany - France  179.180 6.414 357,96 4,99 <0,05 
Tabla 90. Prevalencia de fetos con defectos congénitos. Valores de los participantes en el estudio 
EUROCAT 2010-2015, total EUROCAT 2010-2015, estudio del HCU años 2000-2005 y comparación 
estadística con los resultados del HCU 2010-2015. 
(continuación)      
Región N 
Fetos con 
DC 
Tasa x 
10.000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
French West Indies, France 57.877 1.424 246,04 19,72 <0,001 
Isle de la Reunion, France 86.027 2.808 326,41 0,35 N.S. 
Paris, France 156.315 5.220 333,94 1,00 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 771 477,81 55,00 <0,001 
Saxony-Anhalt, Germany 102.694 3.142 305,96 0,31 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 1.837 312,12 0,04 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 938 112,54 366,75 <0,001 
SE, Ireland  37.294 632 169,46 126,20 <0,001 
Emilia Romagna, Italy 232.811 6.239 267,99 8,49 <0,01 
Tuscany, Italy 174.707 3.907 223,63 37,91 <0,001 
Malta 25.660 774 301,64 0,66 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 3.198 324,25 0,23 N.S. 
Norway 366.287 9.525 260,04 11,91 <0,001 
Wielkopolska, Poland 227.862 4.513 198,06 69,87 <0,001 
S Portugal 107.748 1.168 108,40 396,43 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 2.801 275,27 5,94 <0,05 
Valencia Region, Spain 281.044 6.708 238,68 24,85 <0,001 
Vaud, Switzerland 49.600 1.744 351,61 3,67 N.S. 
East Midlands & South Yorkshire, UK 228.021 4.603 201,87 64,19 <0,001 
Northern England, UK 198.385 4.535 228,60 33,19 <0,001 
South West England, UK 304.848 8.705 285,55 3,18 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 4.103 224,40 37,15 <0,001 
Wales, UK 208.382 6.685 320,81 0,08 N.S. 
Wessex, UK 185.129 3.918 211,64 51,16 <0,001 
Ukraine 187.134 4.732 252,87 15,61 <0,001 
Total EUROCAT 4.296.029 110.779 257.86 12.97 <0,001 
HCU 2000-2005 15.951 357 217,10 44,78 <0,001 
HCU 2010-2015 16.186 511 315,70   
Figura 21. Tasa de fetos con defectos congénitos por cada 10.000 nacidos vivos, nacidos muertos e 
IVEs. Regiones participantes en el estudio EUROCAT, promedio EUROCAT, estudio de Zaragoza HCU 
en 2000-2005 y estudio de Zaragoza HCU en 2010-2015. 
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Figura 22. Diagnóstico prenatal de malformaciones congénitas. 
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 Tabla 91. Diagnóstico prenatal en estudio HCU 2000-2005 y estudio actual HCU 2010-2015. 
 HCU 2000-2005 HCU 2010-2015 
Malformaciones N % dx prenatal N % dx prenatal 
Anencefalia 5 100,00% 4 100,00% 
Encefalocele 1 100,00% 5 100,00% 
Espina bífida 6 100,00% 11 100,00% 
Hidrocefalia 2 100,00% 16 81,30% 
Transp. grandes vasos 3 33,30% 8 50,00% 
Hipoplasia cavidades izquierdas 3 100,00% 11 100,00% 
Reducción de miembros 3 66,67% 11 33,00% 
Agenesia renal bilateral 0 - 6 100,00% 
Hernia diafragmática 3 100,00% 6 83,30% 
Onfalocele 3 75,00% 4 100,00% 
Gastrosquisis 1 50,00% 4 100,00% 
Total 27 84,38% 86 86,17% 
  
Figura 23. Distribución de la evaluación fetal en los embarazos con defecto congénito: recién 
nacidos con malformación, IVEs y feto muerto por presentar anomalía congénita. 
Figura 24. Distribución de finalización de embarazo en fetos con defecto congénito y diagnóstico 
prenatal. 
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Tabla. 92. Prevalencia (tasa por 10.000) de fetos con defectos congénitos e IVE derivada del 
diagnóstico prenatal en el periodo de 2010-2015 en las regiones europeas del estudio EUROCAT, en 
el estudio del HCU años 2000-2005 y en el estudio actual 2010-2015. Se presenta porcentaje de 
diagnósticos prenatales seguidos de IVE y tasa de IVE por cada 10.000.
Región 
Total  
N 
IVE  
N 
DC  
N 
IVE/DC 
% 
IVE/Total 
Tasa x 
10.000 
Total DC 
Tasa x 
10.000 
Styria, Austria  51.848 224 1.298 17,26 43,20 250,35 
Antwerp, Belgium 126.942 413 3.542 11,66 32,53 279,03 
Hainaut, Belgium 72.836 338 1.650 20,48 46,41 226,54 
Zagreb, Croatia 38.319 77 751 10,25 20,09 195,99 
Auvergne, France  67.509 493 2.494 19,77 73,03 369,43 
Brittany - France  179.180 1.374 6.414 21,42 76,68 357,96 
French West Indies, France 57.877 386 1.424 27,11 66,69 246,04 
Isle de la Reunion, France 86.027 575 2.808 20,48 66,84 326,41 
Paris, France 156.315 1.628 5.220 31,19 104,15 333,94 
Mainz, Germany  16.136 100 771 12,97 61,97 477,81 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 370 3.142 11,78 36,03 305,96 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 86 1.837 4,68 14,61 312,12 
Dublin, Ireland  83.349 0 938 0,00 0,00 112,54 
SE, Ireland  37.294 11 632 1,74 2,95 169,46 
Emilia Romagna, Italy 232.811 928 6.239 14,87 39,86 267,99 
Tuscany, Italy 174.707 923 3.907 23,62 52,83 223,63 
Malta 25.660 0 774 0,00 0,00 301,64 
N Netherlands, NL 98.627 449 3.198 14,04 45,53 324,25 
Norway 366.287 1.458 9.525 15,31 39,80 260,04 
Wielkopolska, Poland 227.862 - 4.513 - - 198,06 
S Portugal 107.748 257 1.168 22,00 23,85 108,40 
Basque Country, Spain  101.756 896 2.801 31,99 88,05 275,27 
Valencia Region, Spain 281.044 1.447 6.708 21,57 51,49 238,68 
Vaud, Switzerland 49.600 383 1.744 21,96 77,22 351,61 
East Midlands & South Yorkshire, 
UK 
228.021 1.044 4.603 22,68 45,79 201,87 
Northern England, UK 198.385 1.109 4.535 24,45 55,90 228,60 
South West England, UK 304.848 1.800 8.705 20,68 59,05 285,55 
Thames Valley, UK 182.846 1.032 4.103 25,15 56,44 224,40 
Wales, UK 208.382 1.066 6.685 15,95 51,16 320,81 
Wessex, UK 185.129 1.260 3.918 32,16 68,06 211,64 
Ukraine 187.134 649 4.732 13,72 34,68 252,87 
Total EUROCAT 4.296.029 20.776 11.0779 18,75 48,36 257,86 
HCU 2000-2005 15.951 87 264 32,95 71,56 217,14 
HCU 2010-2015 16.186 172 619 27,70 106,26 315,70 

Figura 25. Porcentaje de IVEs del total de fetos con defectos congénitos (nacidos vivos, nacidos 
muertos e IVEs) en regiones participantes en EUROCAT, estudio de HCU 2000-2005 y 2010-2015. 
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Figura 26. Tasa de IVEs por defecto congénito tras diagnóstico prenatal por cada 10.000 nacidos 
vivos, nacidos muertos e IVEs en las regiones participantes en el estudio EUROCAT, promedio 
EUROCAT en 2010-2015, HCU en 2000-2005 y estudio actual en HCU en 2010-2015. 
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 Grupo de defecto 
congénito 
N 
Tasa x 10000 HCU 2010-2015 Tasa x 
10000 
HCU  
2000-2005 
Tasa x 
10000 
EUROCAT 
2010-2015 
Tasa LI IC 95% LS IC 95% 
Sistema nervioso 45 27,80 20,28 37,20 18,10 26,11 
Ojos 3 1,85 0,35 5,45 0,00 3,91 
Oreja, cara, cuello 0 0,00 0,00 0,00 2,47 1,90 
Cardiopatías 121 74,76 62,04 89,32 69,09 78,17 
Respiratorio 6 3,71 1,34 8,09 0,822 4,14 
Orofacial 19 11,74 7,06 18,33 10,69 14,29 
Digestivas 14 8,65 4,72 14,52 13,98 17,67 
Defecto pared abdominal 6 3,71 1,34 8,09 5,76 6,49 
Urinario 66 40,78 31,54 51,87 44,41 34,46 
Genitales 28 17,30 11,49 25,00 7,40 22,29 
Extremidades 60 37,07 28,29 47,71 46,06 43,76 
Musculoesqueléticas 8 4,94 2,12 9,75 1,65 5,29 
Otras malformaciones 8 4,94 2,12 9,75 7,40 2,55 
Teratogénicos con 
malformación 
5 3,09 0,98 7,23 0,00 1,53 
Sd. genéticos y 
microdeleciones 
19 11,70 7,06 18,33 3,29 6,65 
Cromosomopatías 103 63,64 51,95 77,17 47,65 41,90 
Total 511 315,70 288,94  344,29 278,80 257,86 
Tabla 93. Tasa total de fetos con defectos congénitos por 10.000 y su intervalo de confianza al 95% 
en estudio de Zaragoza años 2010-2015, EUROCAT y estudio en HCU de 2000-2005. En estudio 
actual solo quedan consideradas las anomalías de primer diagnóstico y se eliminan “otras anomalías 
de cada subgrupo”. 
Figura 27. Representación gráfica de tasa de fetos con defectos congénitos por 10.000 en cada 
grupo con intervalo de confianza al 95% en el estudio del HCU Zaragoza 2010-2015. 
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Figura 28. Representación gráfica de las tasas por cada 10.000 embarazos de cada uno de los grupos 
de defectos congénitos en el estudio de Zaragoza 2010-2015, 2000-2005 y EUROCAT 2010-2015. 
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Tabla 94. Número, prevalencia (tasa por cada 10.000 nacidos vivos, feto muerto e IVEs) y 
comparación estadística de prevalencias del total de fetos con malformaciones estructurales en 
todas las regiones europeas participantes en el estudio EUROCAT en 2010-2015, estudio de HCU de 
2000-2005 y estudio actual de HCU de 2010-2015. 
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 973 9 95 1.077 207,72 5,12 <0,05 
Antwerp, Belgium 126.942 2.673 27 161 2.861 225,38 0,99 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 1.167 13 130 1.310 179,86 20,33 <0,001 
Zagreb, Croatia 38.319 609 12 45 666 173,80 25,47 <0,001 
Auvergne, France  67.509 1.847 28 200 2.075 307,37 14,62 <0,001 
Brittany - France  179.180 4.703 42 633 5.378 300,15 11,92 <0,001 
French West Indies,France 57.877 823 31 164 1.018 175,89 23,61 <0,001 
 Isle de la Reunion, France 86.027 1.966 46 312 2.324 270,15 3,29 N.S. 
Paris, France 156.315 3.253 56 594 3.903 249,69 0,35 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 585 17 40 642 397,87 62,38 <0,001 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 2.575 32 159 2.766 269,34 3,12 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 1.371 21 29 1.421 241,44 0,01 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 606 44 0 650 77,99 337,92 <0,001 
SE, Ireland  37.294 426 18 9 453 121,47 116,31 <0,001 
Emilia Romagna, Italy 232.811 4.789 18 378 5.185 222,71 1,39 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 2.707 31 373 3.111 178,07 21,77 <0,001 
Malta 25.660 661 15 0 676 263,45 2,03 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 2.425 29 212 2.666 270,31 3,33 N.S. 
Norway 366.287 7.306 80 764 8.150 222,50 1,43 N.S. 
Wielkopolska, Poland 227.862 4.076 5 - 4.081 179,10 20,93 <0,001 
S Portugal 107.748 803 11 112 926 85,94 277,36 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 1.792 6 359 2.157 211,98 3,79 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 4.802 59 670 5.531 196,80 9,63 <0,01 
Vaud, Switzerland 49.600 1.182 17 134 1.333 268,75 3,01 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 3.008 88 543 3.639 159,59 40,85 <0,001 
Northern England, UK 198.385 2.763 74 530 3.367 169,72 29,38 <0,001 
South West England, UK 304.848 5.729 138 828 6.695 219,62 1,95 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 2.578 64 436 3.078 168,34 30,79 <0,001 
Wales, UK 208.382 4.858 81 578 5.517 264,75 2,25 N.S. 
Wessex, UK 185.129 2.022 76 537 2.635 142,33 67,48 <0,001 
Ukraine 187.134 3.620 96 545 4.261 227,70 0,70 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 78.698 1.284 9.570 89.552 208,45 4,88 <0,05 
HCU 2000-2005 15.951    281 231,13 0,37 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 329 12 75 416 240,33   
Figura 29. Prevalencia de fetos con malformaciones estructurales por cada 10.000 embarazos de 
regiones participantes en estudio EUROCAT, promedio EUROCAT en años 2010-2015, estudio 
realizado en HCU 2000-2005 y estudio actual de HCU 2010-2015. 
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Figura 30. Distribución de malformaciones del SN en estudio HCU 2010 a 2015: recién nacido, feto 
muerto o IVEs. 
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Tabla 95. Prevalencia y comparación estadística con el estudio actual de malformaciones del SNC en 
las diferentes regiones del estudio EUROCAT y en el estudio del HCU en años 2000-2005.  
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 57 1 50 108 20,83 2,33 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 203 6 75 284 22,37 1,32 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 61 4 66 131 17,99 5,35 <0,05 
Zagreb, Croatia 38.319 15 2 18 35 9,13 38,18 <0,001 
Auvergne, France  67.509 142 7 100 249 36,88 2,24 N.S. 
Brittany - France  179.180 135 6 355 496 27,68 0,00 N.S. 
French West Indies, 
France 
57.877 71 11 83 165 28,51 0,02 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 144 15 224 383 44,52 6,28 <0,05 
Paris, France 156.315 211 10 288 509 32,56 0,70 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 16 4 19 39 24,17 0,55 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 183 11 80 274 26,68 0,05 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 68 15 21 104 17,67 5,81 <0,05 
Dublin, Ireland  83.349 61 13 0 74 8,88 40,31 <0,001 
SE, Ireland  37.294 53 8 9 70 18,77 4,34 <0,05 
Emilia Romagna, Italy 232.811 252 6 176 434 18,64 4,50 <0,05 
Tuscany, Italy 174.707 99 6 150 255 14,60 11,93 <0,001 
Malta 25.660 40 4 0 44 17,15 6,61 <0,05 
N Netherlands, NL 98.627 107 6 101 214 21,70 1,71 N.S. 
Norway 366.287 221 9 335 565 15,43 9,92 <0,01 
Wielkopolska, Poland 227.862 290 2 - 292 12,81 17,54 <0,001 
S Portugal 107.748 35 3 59 97 9,00 39,27 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 83 3 171 257 25,26 0,26 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 376 15 278 669 23,80 0,67 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 62 4 55 121 24,40 0,47 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 202 20 266 488 21,40 1,91 N.S. 
Northern England, UK 198.385 148 20 278 446 22,48 1,26 N.S. 
South West England, UK 304.848 352 23 402 777 25,49 0,21 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 146 17 224 387 21,17 2,08 N.S. 
Wales, UK 208.382 245 12 300 557 26,73 0,04 N.S. 
Wessex, UK 185.129 93 14 265 372 20,09 2,96 N.S. 
Ukraine 187.134 317 39 316 672 35,91 1,83 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 5.178 392 5.646 11.216 26,11 0,11 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    22 18,1 5,20 <0,05 
HCU 2010-2015 16.186 13 4 28 45 27,80   
Figura 31. Representación de prevalencias de malformaciones del SNC en regiones de estudio 
EUROCAT 2010-2015, estudio previo HCU 2000-2005 y estudio actual HCU 2010-2015.  
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Tabla 96. Resultados de fetos con malformación del SNC, prevalencia total y comparación con 
estudio EUROCAT. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Sistema Nervioso 13 4 28 45 27,80 26,11 0,11 N.S. 
Defectos tubo 
neural 
3 1 18 22 13,59 10,06 1,24 N.S. 
Anencefalia o 
similar 
0 0 4 4 2,47 3,92 0,54 N.S. 
Encefalocele 0 0 5 5 3,09 1,16 3,21 N.S. 
Espina bífida 3 1 9 13 8,03 4,98 1,87 N.S. 
Hidrocefalia 6 2 8 16 9,89 5,47 3,57 N.S. 
Microcefalia 6 0 0 6 3,71 2,78 0,31 N.S. 
Holoprosencefalia 0 2 4 6 3,71 1,54 3,06 N.S. 
AUTONOMÍA 
Anencefalia Espina bífida Encefalocele 
1980-1985 1986-2010 2011 1980-1985 1986-2010 2011 1980-1985 1986-2010 2011 
Andalucía  ................ 4,54 0,69 0,00  * 3,78 2,28 1,94 1,01 0,42 0,00 
Aragón ..................... — 0,56 6,60 ** — 1,94 0,00 — 0,00 0,00 
P. de Asturias  ........... 3,89 0,23 0,00  * 1,94 0,90 2,88 1,94 0,00 0,00 * 
Islas Baleares (a) ..... 0,00 0,62 0,00 13,42 1,24 0,00  * 0,00 0,00 0,00 
Canarias (b)  ............. 0,00 0,00 0,00 3,21 2,03 0,00 6,43 0,25 0,00 * 
Cantabria  ................. — 0,00 0,00 — 1,72 0,00 — 0,19 0,00 
Castilla-La Mancha  ... 5,08 1,00 0,00  * 4,14 2,36 2,53  * 1,32 0,50 0,00 * 
Castilla y León ......... 4,36 1,08 0,00  * 4,76 2,27 0,00  * 1,39 0,49 0,00 * 
Cataluña  .................. 5,61 0,40 0,00  * 5,89 1,72 0,00  * 1,68 0,22 0,00 * 
Com. Valenciana ...... 3,54 0,36 0,00  * 2,53 1,45 0,77 0,51 0,47 0,77 
Extremadura ............ 1,89 0,92 0,00 2,84 1,17 4,21 0,95 0,25 0,00 
Galicia  ..................... 4,28 0,85 0,00  * 5,99 2,71 0,00  * 1,71 0,34 0,00 * 
La Rioja  ................... 6,28 0,31 0,00  * 5,49 1,26 0,00  * 0,78 0,31 0,00 
Com. de Madrid  ...... 4,81 0,85 0,00  * 3,21 2,08 0,00 1,60 0,64 1,84 
Región de Murcia  .... 7,08 0,81 0,00  * 8,85 3,30 0,00  * 1,77 0,61 0,00 
Com. Foral Navarra  .. 3,85 0,31 —  * 7,07 1,53 —  * 0,64 0,92 — 
País Vasco  ............... 5,05 0,48 0,00  * 4,27 2,47 0,00  * 0,78 0,32 0,00 
Andorra  ................... — 0,00 — — 0,00 — — 0,00 — 
TOTAL 4,65 0,68 0,12  * 4,73 2,14 1,04  * 1,28 0,41 0,23 * 
Chi2 (k-1):  ................ 8,53 29,98 56,26 18,58 38,86 13,70 11,50 16,95 9,34 
p < 0,05:  .................. – + + – + – – – – 
(a) 
(b) 
Tabla 97. Frecuencia por 10.000 RN por comunidades autónomas y tres periodos de tiempo de 
anencefalia, espina bífida y encefalocele. ECEMC (196) 
 
Tabla 98. Comparación de prevalencia total en RN de una selección de malformaciones del SNC del 
estudio ECEMC, EUROCAT 2010-2015 y estudio actual 2010-2015. 
 
HCU 
2010-
2015 
ECEMC 
TOTAL 
2011 
Chi 
cuadrado 
ECEMC 
Significación 
estadística 
ECEMC 
EUROCAT 
TOTAL 
2010-
2015 
Chi 
cuadrado 
EUROCAT 
Significación 
estadística 
EUROCAT 
Anencefalia 0,00 0,12 0,12 N.S. 0,21 0,21 N.S. 
Espina Bífida 0,63 1,04 0,16 N.S. 1,66 0,64 N.S. 
Encefalocele 0,00 0,23 0,23 N.S. 0,33 0,33 N.S. 
Hidrocefalia 3,75 1,73 2,36 N.S. 2,97 0,20 N.S. 
• 
Tabla 99. Prevalencia y comparación estadística con estudio actual de prevalencia de 
malformaciones de los ojos en las diferentes regiones del estudio EUROCAT y en estudio HCU en 
años 2000-2005.  
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 25 0 0 25 4,84 1,85 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 67 2 3 72 5,67 2,57 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 16 0 1 17 2,33 0,10 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 6 0 0 6 1,57 0,05 N.S. 
Auvergne, France  67.509 44 0 3 47 6,96 3,75 N.S. 
Brittany - France  179.180 48 0 27 75 4,19 1,31 N.S. 
French West Indies, 
France 
57.877 20 3 5 28 4,84 1,85 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 55 0 6 61 7,09 3,87 <0,05 
Paris, France 156.315 35 0 16 51 3,26 0,61 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 2 0 1 3 1,86 0,00 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 32 0 5 37 3,60 0,85 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 29 1 0 30 5,10 2,07 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 7 0 0 7 0,84 1,21 N.S. 
SE, Ireland  37.294 17 0 0 17 4,56 1,61 N.S. 
Emilia Romagna, Italy 232.811 124 0 7 131 5,63 2,54 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 49 0 5 54 3,09 0,50 N.S. 
Malta 25.660 13 1 0 14 5,46 2,39 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 69 2 3 74 7,50 4,26 <0,05 
Norway 366.287 76 2 12 90 2,46 0,15 N.S. 
Wielkopolska, Poland 227.862 41 0 - 41 1,80 0,00 N.S. 
S Portugal 107.748 10 0 6 16 1,48 0,09 N.S. 
Basque Country, Spain  101.756 61 0 8 69 6,78 3,58 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 146 0 4 150 5,34 2,28 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 19 1 0 20 4,03 1,18 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 33 * * 34 1,49 0,09 N.S. 
Northern England, UK 198.385 23 * * 27 1,36 0,18 N.S. 
South West England, UK 304.848 158 * * 184 6,04 2,91 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 24 * * 28 1,53 0,07 N.S. 
Wales, UK 208.382 174 * * 178 8,54 5,24 <0,05 
Wessex, UK 185.129 13 * * 14 0,76 1,56 N.S. 
Ukraine 187.134 73 3 4 80 4,28 1,38 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 25 0 0 25 4,82 1,83 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951     0,00 0,00 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 3 0 0 3 1,85   
Tabla 100. Resultados de fetos con malformación de los ojos, prevalencia total y comparación con 
estudio EUROCAT. 
 
• 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM+
IVE 
N 
RN+FM+
IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Ojos 3 0 0 3 1,85 3,91 1,09 N.S. 
Microftalmos 2 0 0 2 1,24 0,89 0,14 N.S. 
Anoftalmos 0 0 0 0 0 0,22 0,22 N.S. 
Cataratas congénitas  2 0 0 2 1,24 1,22 0,00 N.S. 
Glaucoma congénito  0 0 0 0 0 0,32 0,32 N.S. 
Tabla 101. Resultados de fetos con malformación de oreja, cara y cuello, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
• 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM+
IVE 
N 
RN+FM+
IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Oreja, cara, cuello 0 0 0 0 0,00 1,90 1,90 N.S. 
Ausencia de oreja 0 0 0 0 0 0,25 0,25 N.S. 
Figura 32. Distribución de cardiopatías congénitas en estudio HCU 2010-2015: recién nacido, feto 
muerto o IVE. 
79%
1%
20%
Distribución de cardiopatías congénitas
Recién nacidos: 155
Feto muerto: 2
IVEs: 39

Tabla 102. Cardiopatías congénitas mayores número, prevalencia y porcentaje diagnóstico 
distribuidas según gravedad en HCU años 2000-2005 y 2010-2015. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM 
+IVE 
N 
RN+FM+IVE 
Preva-
lencia 
% dx 
prenatal 
% dx 
prenatal 
HCU  
2000-2005 
Cardiopatías congénitas graves      
Tronco arterial común  1 0 4 5 3,09 100,00% - 
Transposición de grandes 
vasos  
7 0 1 8 4,94 50,00% 50,00% 
Ventrículo único  2 0 1 3 1,85 100,00% 100,00% 
Defecto tabique atrio-
ventricular  
4 1 7 12 7,41 83,30% 100,00% 
Tetralogía de Fallot  10 0 2 12 7,41 83,30% 100,00% 
Atresia o estenosis 
tricuspídea  
1 0 4 5 3,09 100,00% 0,00% 
Anomalía de Ebstein 1 0 0 1 0,62 100,00% - 
Atresia válvula pulmonar  2 0 1 3 1,85 100,00% - 
Atresia o estenosis válvula 
aórtica  
5 0 4 9 5,56 77,80% 33,00% 
Hipoplasia corazón 
izquierdo  
3 0 8 11 6,80 100,00% 100,00% 
Hipoplasia corazón 
derecho  
2 1 3 6 3,71 100,00% - 
Coartación de aorta  3 0 1 4 2,47 75,00% 100,00% 
Anomalía retorno venoso  3 0 0 3 1,85 33,30% - 
Total 44 2 36 82 50,65 84,85% 72,87% 
Cardiopatías congénitas con menor repercusión     
Defecto tabique 
ventricular  
53 0 3 56 34,60 17,90% 3,20% 
Defecto tabique auricular 29 0 0 29 17,92 10,30 0,00% 
Estenosis válvula 
pulmonar  
6 0 0 6 3,71 16,70% 0,00% 
DAP 9 0 0 9 5,56 11,10% - 
Total 97 0 3 100 61,79 14,00% 1,10% 

Tabla 103. Prevalencia y comparación estadística con el estudio actual de prevalencia de 
cardiopatías congénitas en las diferentes regiones del estudio EUROCAT 2010-2015 y en estudio 
HCU en años 2000-2005.  
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 404 3 39 446 86,02 1,47 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 859 13 92 964 75,94 0,02 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 409 5 37 451 61,92 2,66 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 308 7 14 329 85,86 1,44 N.S. 
Auvergne, France  67.509 747 11 98 856 126,80 21,36 <0,001 
Brittany - France  179.180 1.729 18 296 2.043 114,02 13,52 <0,001 
French West Indies, France 57.877 259 17 91 367 63,41 2,03 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 621 19 85 725 84,28 1,08 N.S. 
Paris, France 156.315 935 27 252 1.214 77,66 0,11 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 179 6 11 196 121,47 17,96 <0,001 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 1.281 6 71 1.358 132,24 24,98 <0,001 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 482 13 7 502 85,27 1,30 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 204 31 0 235 28,19 76,93 <0,001 
SE, Ireland  37.294 195 5 0 200 53,63 8,33 <0,01 
Emilia Romagna, Italy 232.811 1.911 11 137 2.059 88,24 2,06 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 1.214 14 105 1.333 76,30 0,03 N.S. 
Malta 25.660 363 10 0 373 145,36 34,29 <0,001 
N Netherlands, NL 98.627 697 17 118 832 84,36 1,09 N.S. 
Norway 366.287 2.676 20 315 3.011 82,20 0,67 N.S. 
Wielkopolska, Poland 227.862 1.868 6 - 1.874 82,24 0,68 N.S. 
S Portugal 107.748 317 5 35 357 3,13 1.639,25 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 636 2 124 762 74,89 0,00 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 2.228 24 267 2.519 89,63 2,47 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 569 12 96 677 136,49 27,92 <0,001 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 996 37 156 1.189 52,14 9,81 <0,01 
Northern England, UK 198.385 1.291 36 155 1.482 74,70 0,00 N.S. 
South West England, UK 304.848 1.587 52 255 1.894 62,13 2,57 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 967 35 151 1.153 63,06 2,17 N.S. 
Wales, UK 208.382 1.671 34 190 1.895 90,94 2,88 N.S. 
Wessex, UK 185.129 600 30 150 780 42,13 25,27 <0,001 
Ukraine 187.134 1.338 29 137 1.504 80,37 0,39 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 29.541 555 3.484 33.580 78,17 0,15 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    84 69,1 0,46 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 103 1 17 121 74,76   
Figura 33. Representación de prevalencias de cardiopatías congénitas en regiones estudio 
EUROCAT, estudio previo HCU en años 2000-2005 y estudio actual HCU 2010-2015 (excluidas otras 
cardiopatías congénitas). 
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Thames Valley, UK
French West Indies, France
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Northern England, UK
HCUZ 2010-2015
Basque Country, Spain
Antwerp, Belgium
Tuscany, Italy
Paris, France
Promedio EUROCAT
Ukraine
Norway
Wielkopolska, Poland
Isle de la Reunion, France
N Netherlands, NL
Cork and Kerry, Ireland
Zagreb, Croatia
Styria, Austria
Emilia Romagna, Italy
Valencia Region, Spain
Wales, UK
Brittany - France
Mainz, Germany
Auvergne, France
Saxony-Anhalt - Germany
Vaud, Switzerland
Malta
Tabla 104. Resultados de fetos afectos con cardiopatía congénita, prevalencia total y comparación 
con estudio EUROCAT. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM+ 
IVE 
N 
RN+FM+ 
IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Cardiopatías congénitas  103 1 17 121 74,76 78,17 0,15 N.S. 
Tronco arterial común  1 0 4 5 3,09 0,71 7,98 <0,01 
Transposición de grandes 
vasos  
7 0 1 8 4,94 3,43 0,66 N.S. 
Ventrículo único  2 0 1 3 1,85 0,76 1,56 N.S. 
Defecto tabique 
ventricular  
53 0 3 56 34,60 37,28 0,19 N.S. 
Defecto tabique auricular 29 0 0 29 17,92 16,19 0,18 N.S. 
Defecto tabique atrio-
ventricular  
4 1 7 12 7,41 4,44 1,99 N.S. 
Tetralogía de Fallot  10 0 2 12 7,41 3,45 4,55 <0,05 
Atresia o estenosis 
tricuspídea  
1 0 4 5 3,09 0,69 8,35 <0,01 
Anomalía de Ebstein 1 0 0 1 0,62 0,47 0,05 N.S. 
Estenosis válvula pulmonar  6 0 0 6 3,71 3,99 0,02 N.S. 
Atresia válvula pulmonar  2 0 1 3 1,85 1,03 0,65 N.S. 
Atresia o estenosis válvula 
aórtica  
5 0 4 9 5,56 1,42 12,07 <0,001 
Hipoplasia corazón 
izquierdo  
3 0 8 11 6,80 2,74 6,02 <0,05 
Hipoplasia corazón 
derecho  
2 1 3 6 3,71 0,57 17,30 <0,001 
Coartación de aorta  3 0 1 4 2,47 3,90 0,52 N.S. 
Anomalía retorno venoso  3 0 0 3 1,85 0,68 2,01 N.S. 
DAP 9 0 0 9 5,56 3,44 1,48 N.S. 
• 
Tabla 105. Prevalencia y comparación estadística con estudio actual de prevalencia de 
malformaciones del aparato respiratorio en las diferentes regiones del estudio EUROCAT 2010-2015 
y en estudio HCU en años 2000-2005.  
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 27 0 1 28 5,40 0,53 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 26 1 7 34 2,68 0,40 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 18 0 3 21 2,88 0,24 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 2 0 1 3 0,78 11,01 <0,001 
Auvergne, France  67.509 27 1 7 35 5,18 0,42 N.S. 
Brittany - France  179.180 54 3 22 79 4,41 0,11 N.S. 
French West Indies, 
France 
57.877 22 0 2 24 4,15 0,05 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 44 2 8 54 6,28 1,05 N.S. 
Paris, France 156.315 66 2 26 94 6,01 0,88 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 0 2 3 5 3,10 0,12 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 49 1 5 55 5,36 0,51 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 14 2 0 16 2,72 0,36 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 7 2 0 9 1,08 6,40 <0,05 
SE, Ireland  37.294 9 0 0 9 2,41 0,70 N.S. 
Emilia Romagna, Italy 232.811 95 0 3 98 4,21 0,06 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 26 0 7 33 1,89 1,75 N.S. 
Malta 25.660 4 0 0 4 1,56 2,96 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 30 2 16 48 4,87 0,28 N.S. 
Norway 366.287 102 8 45 155 4,23 0,06 N.S. 
Wielkopolska, Poland 227.862 26 0 - 26 1,14 5,79 <0,05 
S Portugal 107.748 3 0 3 6 0,56 17,72 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 44 0 11 55 5,41 0,53 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 126 0 6 132 4,70 0,21 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 33 0 3 36 7,26 1,74 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 81 * * 94 4,12 0,04 N.S. 
Northern England, UK 198.385 72 6 20 98 4,94 0,31 N.S. 
South West England, UK 304.848 141 7 25 173 5,67 0,68 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 74 * * 85 4,65 0,19 N.S. 
Wales, UK 208.382 101 * * 131 6,29 1,06 N.S. 
Wessex, UK 185.129 82 * * 98 5,29 0,47 N.S. 
Ukraine 187.134 27 3 10 40 2,14 1,15 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 27 0 1 28 5,40 0,53 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    1 0,82 10,19 <0,01 
HCU 2010-2015 16.186 6 0 0 6 3,71   
Tabla 106. Resultados de fetos con malformación del aparato respiratorio, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
• 
Figura 34. Distribución de malformaciones orofaciales en el estudio HCU 2010-2015: recién nacido, 
feto muerto o IVE. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Respiratorio 6 0 0 6 3,71 4,14 0,04 N.S. 
Atresia de coanas  1 0 0 1 0,62 0,92 0,10 N.S. 
Malformación 
adenomatosa 
quística 
6 0 0 6 3,71 1,12 5,99 <0,05 
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Distribución malformaciones orofaciales
Recién nacido:21
Feto muerto: 0
IVE: 2

Tabla 107. Prevalencia y comparación estadística con estudio actual de prevalencia de 
malformaciones orofaciales en las diferentes regiones del estudio EUROCAT 2010-2015 y en estudio 
HCU en años 2000-2005.  
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 61 0 7 68 13,12 0,15 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 190 1 13 204 16,07 1,17 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 89 0 5 94 12,91 0,11 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 44 0 2 46 12,00 0,01 N.S. 
Auvergne, France  67.509 97 1 15 113 16,74 1,49 N.S. 
Brittany - France  179.180 224 3 68 295 16,46 1,35 N.S. 
French West Indies,France 57.877 29 2 9 40 6,91 3,38 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 117 3 16 136 15,81 1,05 N.S. 
Paris, France 156.315 146 4 49 199 12,73 0,08 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 15 1 1 17 10,54 0,14 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 189 1 20 210 20,45 3,71 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 86 1 1 88 14,95 0,69 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 106 2 0 108 12,96 0,11 N.S. 
SE, Ireland  37.294 56 1 0 57 15,28 0,82 N.S. 
Emilia Romagna, Italy 232.811 286 1 14 301 12,93 0,11 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 128 1 16 145 8,30 1,43 N.S. 
Malta 25.660 52 0 0 52 20,27 3,59 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 161 7 16 184 18,66 2,57 N.S. 
Norway 366.287 540 6 55 601 16,41 1,33 N.S. 
Wielkopolska, Poland 227.862 295 1 - 296 12,99 0,12 N.S. 
S Portugal 107.748 70 1 6 77 7,15 2,95 N.S. 
Basque Country, Spain  101.756 93 0 21 114 11,20 0,03 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 220 1 12 233 8,29 1,44 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 69 1 18 88 17,74 2,03 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 250 7 20 277 12,15 0,01 N.S. 
Northern England, UK 198.385 318 5 46 369 18,60 2,53 N.S. 
South West England, UK 304.848 416 9 49 474 15,55 0,93 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 230 8 28 266 14,55 0,54 N.S. 
Wales, UK 208.382 352 * * 398 19,10 2,84 N.S. 
Wessex, UK 185.129 275 * * 314 16,96 1,61 N.S. 
Ukraine 187.134 233 13 28 274 14,64 0,57 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 61 0 7 68 13,12 0,15 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    13 10,69 0,10 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 17 0 2 19 11,74   
Tabla 108. Resultados de fetos con malformaciones orofaciales, prevalencia total y comparación con 
estudio EUROCAT. 
• 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Orofaciales  17 0 2 19 11,74 14,29 0,46 N.S. 
Labio leporino con 
o sin fisura palatina 
13 0 0 12 8,03 8,41 0,02 N.S. 
Fisura palatina  6 0 2 8 4,94 5,88 0,15 N.S. 
Figura 35. Distribución de malformaciones del sistema digestivo en estudio HCU 2010 a 2015: recién 
nacido, feto muerto o IVE.  
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Tabla 109. Prevalencia y comparación estadística con estudio actual de prevalencia de 
malformaciones del sistema digestivo en los diferentes países del estudio EUROCAT 2010-2015 y en 
estudio HCU en años 2000-2005. 
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 80 5 6 91 17,55 4,51 <0,05 
Antwerp, Belgium 126.942 234 2 23 259 20,40 6,77 <0,01 
Hainaut, Belgium 72.836 96 1 15 112 15,38 2,94 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 26 1 2 29 7,57 0,15 N.S. 
Auvergne, France  67.509 92 4 37 133 19,70 6,20 <0,05 
Brittany - France  179.180 231 3 110 344 19,20 5,80 <0,05 
French West Indies, 
France 
57.877 75 9 13 97 16,76 3,92 <0,05 
Isle de la Reunion, France 86.027 145 4 26 175 20,34 6,72 <0,01 
Paris, France 156.315 228 7 83 318 20,34 6,72 <0,01 
Mainz, Germany  16.136 18 3 2 23 14,25 2,20 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 177 6 28 211 20,55 6,89 <0,01 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 74 5 0 79 13,42 1,70 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 64 7 0 71 8,52 0,00 N.S. 
SE, Ireland  37.294 48 3 0 51 13,68 1,85 N.S. 
Emilia Romagna, Italy 232.811 467 0 18 485 20,83 7,12 <0,01 
Tuscany, Italy 174.707 211 3 21 235 13,45 1,71 N.S. 
Malta 25.660 50 5 0 55 21,43 7,62 <0,01 
N Netherlands, NL 98.627 140 4 43 187 18,96 5,61 <0,05 
Norway 366.287 556 16 101 673 18,37 5,14 <0,05 
Wielkopolska, Poland 227.862 219 1 - 220 9,65 0,10 N.S. 
S Portugal 107.748 92 2 21 115 10,67 0,38 N.S. 
Basque Country, Spain  101.756 152 2 24 178 17,49 4,47 <0,05 
Valencia Region, Spain 281.044 422 12 31 465 16,55 3,77 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 94 3 17 114 22,98 8,94 <0,01 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 402 9 42 453 19,87 6,34 <0,05 
Northern England, UK 198.385 243 11 64 318 16,03 3,40 N.S. 
South West England, UK 304.848 521 30 111 662 21,72 7,86 <0,01 
Thames Valley, UK 182.846 239 10 49 298 16,30 3,59 N.S. 
Wales, UK 208.382 384 14 79 477 22,89 8,86 <0,01 
Wessex, UK 185.129 276 14 79 369 19,93 6,38 <0,05 
Ukraine 187.134 245 12 35 292 15,60 3,10 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 80 5 6 91 17,55 4,51 <0,05 
HCU 2000-2005 15.951    17 13,98 2,03 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 12 1 1 14 8,65   
 Figura 36. Representación de prevalencias de malformaciones digestivas en regiones estudio 
EUROCAT, estudio previo HCU en años 2000 a 2005 y estudio actual HCU 2010 a 2015. 
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Zagreb, Croatia
Dublin, Ireland
HCUZ 2010-2015
Wielkopolska, Poland
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Cork and Kerry, Ireland
Tuscany, Italy
SE,  Ireland
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Mainz, Germany
Hainaut, Belgium
Ukraine
Northern England, UK
Thames Valley, UK
Valencia Region, Spain
French West Indies, France
Basque Country, Spain
Styria, Austria
Promedio EUROCAT
Norway
N Netherlands, NL
Brittany - France
Auvergne, France
East Midlands & South Yorkshire, UK
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Isle de la Reunion, France
Paris, France
Antwerp, Belgium
Saxony-Anhalt - Germany
Emilia Romagna, Italy
Malta
South West England, UK
Wales, UK
Vaud, Switzerland
Tabla 110. Resultados de fetos con malformaciones del sistema digestivo, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Sistema digestivo 12 1 1 14 8,65 17,67 4,60 <0,05 
Atresia esofágica 
con o sin fístula 
traqueoesofágica 
4 1 0 5 3,09 2,58 0,10 N.S. 
Atresia o estenosis 
duodenal  
1 0 1 2 1,24 1,36 0,01 N.S. 
Atresia o estenosis 
de otras partes del 
intestino delgado  
3 0 0 3 1,85 0,94 0,88 N.S. 
Atresia o estenosis 
anorrectal  
3 0 0 3 1,85 3,24 0,60 N.S. 
Enfermedad de 
Hirschsprung 
1 0 0 1 0,62 1,38 0,42 N.S. 
Atresia conducto 
biliar  
0 0 0 0 0,00 0,36 0,36 N.S. 
Páncreas anular  2 0 0 2 1,24 0,14 8,64 <0,01 
Hernia 
diafragmática  
3 0 3 6 3,71 2,78 0,31 N.S. 
• 
Figura 37. Distribución de malformaciones de pared abdominal en HCU 2010-2015: recién nacido, 
feto muerto e IVEs. 
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Tabla 111. Prevalencia y comparación estadística con estudio actual de prevalencia de 
malformaciones de la pared abdominal en los diferentes países del estudio EUROCAT 2010-2015 y 
en estudio HCU en años 2000-2005. 
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 18 2 10 30 5,79 0,75 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 35 2 27 64 5,04 0,35 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 13 1 12 26 3,57 0,01 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 9 1 11 21 5,48 0,57 N.S. 
Auvergne, France  67.509 28 1 19 48 7,11 1,63 N.S. 
Brittany - France  179.180 44 4 58 106 5,92 0,83 N.S. 
French West Indies, 
France 
57.877 18 9 34 61 10,54 4,43 <0,05 
Isle de la Reunion, France 86.027 29 3 28 60 6,97 1,52 N.S. 
Paris, France 156.315 51 5 73 129 8,25 2,50 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 7 0 5 12 7,44 1,87 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 51 2 30 83 8,08 2,36 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 20 3 5 28 4,76 0,23 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 19 4 0 23 2,76 0,33 N.S. 
SE, Ireland  37.294 15 0 0 15 4,02 0,02 N.S. 
Emilia Romagna, Italy 232.811 38 0 22 60 2,58 0,49 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 26 2 30 58 3,32 0,05 N.S. 
Malta 25.660 8 5 0 13 5,07 0,36 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 25 3 39 67 6,79 1,40 N.S. 
Norway 366.287 159 9 71 239 6,52 1,21 N.S. 
Wielkopolska, Poland 227.862 69 1 - 70 3,07 0,13 N.S. 
S Portugal 107.748 13 0 16 29 2,69 0,39 N.S. 
Basque Country, Spain  101.756 22 0 55 77 7,57 1,97 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 32 3 24 59 2,10 1,23 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 13 0 39 52 10,48 4,37 <0,05 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 133 10 60 203 8,90 3,03 N.S. 
Northern England, UK 198.385 122 14 96 232 11,69 5,45 <0,05 
South West England, UK 304.848 168 13 107 288 9,45 3,49 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 75 6 59 140 7,66 2,04 N.S. 
Wales, UK 208.382 118 8 61 187 8,97 3,08 N.S. 
Wessex, UK 185.129 113 * * 162 8,75 2,90 N.S. 
Ukraine 187.134 40 12 94 146 7,80 2,14 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 1.531 126 1.131 2.788 6,49 1,19 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    7 5,76 0,73 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 1 1 4 6 3,71   
Tabla 112. Resultados de fetos con defectos de la pared abdominal, prevalencia total y comparación 
con estudio EUROCAT. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Defectos pared 
abdominal  
1 1 4 6 3,71 6,49 1,19 N.S. 
Gastrosquisis 1 1 2 4 2,47 2,69 0,02 N.S. 
Onfalocele 1 1 2 4 2,47 3,35 0,23 N.S. 
Tabla 113. Frecuencia por 10.000 RN por comunidades autónomas y tres periodos de tiempo de 
onfalocele, gastrosquisis y defecto de la pared abdominal. ECEMC (196). 
• 
AUTONOMÍA 
Onfalocele Gastrosquisis Defecto de pared corporal (c) 
1980-1985 1986-2010 2011 1980-1985 1986-2010 2011 1980-1985 1986-2010 2011 
Andalucía  ................ 0,50 0,85 0,00 1,26 0,35 0,97 0,50 0,04 0,00 * 
Aragón ..................... — 1,39 6,60 — 0,00 0,00 — 0,00 0,00 
P. de Asturias  ........... 0,00 0,68 0,00 1,94 0,00 0,00 * 0,00 0,00 0,00 
Islas Baleares (a) ..... 0,00 0,00 0,00 0,00 0,31 0,00 4,47 0,00 0,00 * 
Canarias (b)  ............. 0,00 0,89 0,00 0,00 2,53 3,24 0,00 0,00 0,00 
Cantabria  ................. — 0,57 0,00 — 0,38 0,00 — 0,00 0,00 
Castilla-La Mancha  .. 2,45 0,89 1,69 * 0,38 0,47 0,84 0,19 0,14 0,00 
Castilla y León ......... 2,58 1,08 0,96 * 0,40 0,32 0,96 0,40 0,16 0,00 
Cataluña  .................. 0,28 0,53 0,00 0,56 0,35 0,00 0,00 0,22 0,00 
Com. Valenciana ...... 0,00 0,57 0,00 0,51 0,05 0,00 0,00 0,00 0,00 
Extremadura ............ 1,89 1,67 2,10 0,00 0,50 0,00 0,00 0,00 0,00 
Galicia  ..................... 1,93 0,93 0,00 0,64 0,59 0,00 0,21 0,25 0,00 
La Rioja  ................... 3,14 0,31 0,00 * 0,00 0,00 0,00 0,78 0,00 0,00 
Com. de Madrid  ...... 1,20 0,75 0,00 0,00 0,21 0,00 0,00 0,27 0,00 
Región de Murcia  .... 2,66 0,88 0,00 0,00 0,73 0,00 0,00 0,15 0,00 
Com. Foral Navarra  .. 1,28 0,92 — 1,28 0,00 —  * 0,64 0,00 — 
País Vasco  ............... 2,53 0,40 0,00 * 0,58 0,56 0,00 0,78 0,00 0,00 * 
Andorra  ................... — 0,00 — — 0,00 — — 0,00 — 
TOTAL 1,70 0,82 0,58 * 0,55 0,45 0,46 0,34 0,11 0,00 * 
Chi2(k-1):  ................. 21,66 25,22 17,62 11,16 98,32 9,05 19,99 19,55 0,00 
p<0,05:  .................... – – – – + – – – – 
  * Existe tendencia lineal decreciente estadísticamente significativa. 
(a) En 2011, los datos de Baleares se refieren exclusivamente a Manacor y Palma de Mallorca. 
(b) En 2011, los datos de Canarias se refieren exclusivamente a Tenerife. 
(c) Tradicionalmente denominado “celosomía/pleurosomía”. 
Nota: k es el número de comunidades con datos especificados en cada periodo de tiempo. 
  
Figura 38. Distribución de malformaciones del sistema urinario en HCU 2010-2015: recién nacido, 
feto muerto e IVEs. 
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Tabla 114. Prevalencia y comparación estadística con estudio actual de prevalencia de 
malformaciones del sistema urinario en los diferentes países del estudio EUROCAT 2010-2015 y en 
estudio HCU en años 2000-2005. 
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 315 3 28 346 66,73 10,09 <0,01 
Antwerp, Belgium 126.942 528 3 46 577 45,45 0,48 N.S. 
Hainaut, Belgium 72.836 191 1 26 218 29,93 3,93 <0,05 
Zagreb, Croatia 38.319 77 5 13 95 24,79 10,31 <0,01 
Auvergne, France  67.509 304 5 51 360 53,33 2,95 N.S. 
Brittany - France  179.180 802 11 177 990 55,25 3,79 N.S. 
French West Indies, France 57.877 193 12 45 250 43,20 0,14 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 317 11 47 375 43,59 0,18 N.S. 
Paris, France 156.315 767 14 137 918 58,73 5,49 <0,05 
Mainz, Germany  16.136 243 8 13 264 163,61 92,21 <0,001 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 440 3 52 495 48,20 1,14 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 111 4 4 119 20,22 20,91 <0,001 
Dublin, Ireland  83.349 61 9 0 70 8,40 124,82 <0,001 
SE, Ireland  37.294 53 3 0 56 15,02 44,18 <0,001 
Emilia Romagna, Italy 232.811 665 4 57 726 31,18 2,96 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 409 4 57 470 26,90 7,16 <0,01 
Malta 25.660 69 2 0 71 27,67 6,21 <0,05 
N Netherlands, NL 98.627 371 8 61 440 44,61 0,33 N.S. 
Norway 366.287 797 7 204 1008 27,52 6,39 <0,05 
Wielkopolska, Poland 227.862 540 0 - 540 23,70 12,31 <0,001 
S Portugal 107.748 97 3 44 144 13,36 56,28 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 354 1 72 427 41,96 0,03 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 924 9 55 988 35,15 0,90 N.S. 
Vaud, Switzerland 49.600 240 5 40 285 57,46 4,84 <0,05 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 430 13 96 539 23,64 12,43 <0,001 
Northern England, UK 198.385 501 10 124 635 32,01 2,40 N.S. 
South West England, UK 304.848 731 25 178 934 30,64 3,36 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 416 9 81 506 27,67 6,21 <0,05 
Wales, UK 208.382 793 18 130 941 45,16 0,42 N.S. 
Wessex, UK 185.129 320 13 109 442 23,88 11,96 <0,001 
Ukraine 187.134 471 19 85 575 30,73 3,29 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 12.530 242 2.032 14.804 34,46 1,16 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    69 44,42 0,30 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 59 3 4 66 40,78   
 Figura 39. Representación de prevalencias de malformaciones del sistema urinario en regiones 
estudio EUROCAT, estudio previo HCU en 2000-2005 y estudio actual HCU en 2010-2015. 
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Tabla 115. Resultados de fetos con malformaciones del sistema urinario, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT.  
 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Urinario 59 3 4 66 40,78 34,46 1,16 N.S. 
Agenesia renal 
bilateral incluido 
Sd. de Potter 
3 0 3 6 3,71 1,22 5,08 <0,05 
Displasia renal  9 0 3 12 7,41 0,00 0,00 N.S. 
Hidronefrosis 
congénita  
48 1 3 52 32,13 12,76 29,40 <0,001 
Extrofia vesical o 
epispadia  
1 1 0 2 1,24 0,61 0,65 N.S. 
Válvula de uretra 
posterior o Prune 
Belly  
0 1 1 2 1,24 1,11 0,02 N.S. 
Figura 40. Representación de la dispersión de la prevalencia de hidronefrosis en los diferentes 
registros de los países EUROCAT y estudio actual. 
• 
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Tabla 116. Resultados de fetos con malformaciones de anomalías de genitales, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
• 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Genital  28 0 0 28 17,30 22,29 1,12 N.S. 
Hipospadias 31 0 0 31 19,15 18,28 0,04 N.S. 
Sexo 
indeterminado  
1 0 0 1 0,62 0,65 0,00 N.S. 
Figura 41. Distribución de malformaciones de extremidades en HCU 2010-2015: recién nacido, feto 
muerto e IVEs. 
87%
4%
9%
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Tabla 117. Prevalencia y comparación estadística con el estudio actual de prevalencia de 
malformaciones de extremidades en las diferentes regiones del estudio EUROCAT 2010-2015 y en 
estudio HCU en años 2000-2005. 
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 177 2 17 196 37,8 0,01 N.S. 
Antwerp, Belgium 126.942 746 8 46 800 63,02 10,69 <0,01 
Hainaut, Belgium 72.836 263 2 25 290 39,82 0,19 N.S. 
Zagreb, Croatia 38.319 64 0 7 71 18,53 18,55 <0,001 
Auvergne, France  67.509 314 3 72 389 57,62 7,33 <0,01 
Brittany - France  179.180 1300 8 207 1515 84,55 26,66 <0,001 
French West Indies, 
France 
57.877 125 10 62 197 34,04 0,27 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 468 12 57 537 62,42 10,30 <0,01 
Paris, France 156.315 741 17 134 892 57,06 7,00 <0,01 
Mainz, Germany  16.136 97 1 7 105 65,07 12,05 <0,001 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 360 6 46 412 40,12 0,23 N.S. 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 779 6 4 789 134,06 70,17 <0,001 
Dublin, Ireland  83.349 143 12 0 155 18,6 18,34 <0,001 
SE, Ireland  37.294 86 0 0 86 23,06 8,51 <0,01 
Emilia Romagna, Italy 232.811 816 1 69 886 38,06 0,03 N.S. 
Tuscany, Italy 174.707 320 5 57 382 21,87 10,56 <0,01 
Malta 25.660 93 2 0 95 37,02 0,00 N.S. 
N Netherlands, NL 98.627 878 13 61 952 96,53 36,63 <0,001 
Norway 366.287 1805 15 181 2001 54,63 5,64 <0,05 
Wielkopolska, Poland 227.862 725 0 - 725 31,82 0,87 N.S. 
S Portugal 107.748 193 3 24 220 20,42 13,58 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 330 1 105 436 42,85 0,78 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 635 3 38 676 24,05 7,05 <0,01 
Vaud, Switzerland 49.600 175 8 52 235 47,38 2,24 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 624 16 68 708 31,05 1,17 N.S. 
Northern England, UK 198.385 201 21 76 298 15,02 32,37 <0,001 
South West England, UK 304.848 1364 41 225 1630 53,47 5,03 <0,05 
Thames Valley, UK 182.846 504 12 82 598 32,71 0,58 N.S. 
Wales, UK 208.382 909 22 194 1125 53,99 5,30 <0,05 
Wessex, UK 185.129 372 13 86 471 25,44 5,32 <0,05 
Ukraine 187.134 842 9 76 927 49,54 3,14 N.S. 
Total EUROCAT 4.296.029 16.449 272 2.078 18.799 43,76 1,02 N.S. 
HCU 2000-2005 15.951    59 46,06 1,75 N.S. 
HCU 2010-2015 16.186 57 0 3 60 37,07   
 Figura 42. Representación de prevalencias de malformaciones de extremidades en regiones del 
estudio EUROCAT, estudio previo HCU en años 2000-2005 y estudio actual HCU 2010-2015. 
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Zagreb, Croatia
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S Portugal
Tuscany, Italy
SE,  Ireland
Valencia Region, Spain
Wessex, UK
East Midlands & South Yorkshire, UK
Wielkopolska, Poland
Thames Valley, UK
French West Indies, France
Malta
HCUZ 2010-2015
Styria, Austria
Emilia Romagna, Italy
Hainaut, Belgium
Saxony-Anhalt - Germany
Basque Country, Spain
Promedio EUROCAT
HCUZ 2000-2005
Vaud, Switzerland
Ukraine
South West England, UK
Wales, UK
Norway
Paris, France
Auvergne, France
Isle de la Reunion, France
Antwerp, Belgium
Mainz, Germany
Brittany - France
N Netherlands, NL
Cork and Kerry, Ireland
Tabla 118. Resultados de fetos con malformaciones de extremidades, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
• 
Figura 43. Distribución de malformaciones musculoesqueléticas en HCU 2010-2015: recién nacido, 
feto muerto e IVEs. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Extremidades 57 0 3 60 37,07 43,76 1,02 N.S. 
Reducción de 
extremidad 
6 0 4 11 6,80 5,52 0,30 N.S. 
Talipes equinovaro  18 0 2 20 12,36 11,16 0,13 N.S. 
Displasia de cadera  20 0 0 20 12,36 11,31 0,10 N.S. 
Polidactilia 15 0 0 15 9,27 9,59 0,01 N.S. 
Sindactilia 4 0 0 4 2,47 4,20 0,71 N.S. 
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57%
Distribución de malformaciones musculoesqueléticas
Recién nacido: 3
Feto muerto: 3
IVE: 8
Tabla 119. Resultados de fetos con malformaciones musculoesqueléticas, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM+ 
IVE 
N 
RN+FM+ 
IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Musculoesquelética  1 2 5 8 4,94 5,29 0,02 N.S. 
Displasia tanatofórica  0 1 1 2 1,24 - - - 
Acondroplasia 0 1 4 5 3,09 - - - 
Craneosinostosis 2 1 0 3 1,85 2,82 0,33 N.S. 
Bridas amnióticas  0 0 0 0 0,00 0,56 0,56 N.S. 
• 
 Tabla 120. Resultados de fetos con otras malformaciones, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Otras 
malformaciones  
7 0 1 8 4,94 2,55 2,24 N.S. 
Situs inversus  2 0 1 3 1,85 0,74 1,67 N.S. 
Siameses  0 0 1 1 0,62 0,17 1,19 N.S. 
Alteraciones en la 
piel  
6 0 0 6 3,71 1,64 2,61 N.S. 
• 
Tabla 121. Resultados de fetos con síndromes teratógenos, prevalencia total y comparación con 
estudio EUROCAT. 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
Síndromes 
teratogénicos con 
malformación  
2 0 2 4 2,47 1,53 0,58 N.S. 
Síndrome 
alcohólico fetal  
0 0 0 0 0,00 0,62 0,62 N.S. 
Síndrome por 
valproato  
0 0 0 0 0,00 0,04 0,04 N.S. 
Infecciones 
maternas que 
afectan con 
malformación  
2 0 2 4 2,47 0,76 3,85 <0,05 
• 
Tabla 122. Resultados de fetos con síndromes genéticos o microdeleciones, prevalencia total y 
comparación con estudio EUROCAT. 
 
 
RN 
N 
Feto 
muerto 
N 
IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
N 
RN+FM
+IVE 
Preva-
lencia 
EUROCAT 
Chi 
Cuadrado 
Significación 
estadística 
 Síndromes 
genéticos o 
microdeleciones 
12 0 7 19 11,7 6,05 5,28 <0,05 
Figura 44. Distribución de fetos con cromosomopatías en el estudio de HCU 2010-2015. Se excluyen 
aquellas sin repercusión patológica. 
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Tabla 123. Número, prevalencia (tasa por cada 10.000 nacidos vivos, feto muerto e IVEs) y 
comparación estadística de prevalencias del total de cromosomopatías en todas las regiones 
europeas participantes en el estudio EUROCAT en 2010-2015, estudio de HCU de 2000-2005 y 
estudio actual de HCU de 2010-2015. 
Región 
Total  
N 
RN  
N 
FM  
N 
IVE 
N 
Total 
N 
Prevalencia 
Tasa x 10000 
Chi-
cuadrado 
Significación 
estadística 
Styria, Austria  51.848 63 3 127 193 37,22 18,75 <0,001 
Antwerp, Belgium 126.942 289 11 218 518 40,81 12,77 <0,001 
Hainaut, Belgium 72.836 77 5 185 267 36,66 19,86 <0,001 
Zagreb, Croatia 38.319 44 1 30 75 19,57 99,24 <0,001 
Auvergne, France  67.509 72 6 258 336 49,77 3,87 <0,05 
Brittany - France  179.180 173 15 675 863 48,16 4,98 <0,05 
French West Indies, France 57.877 113 25 206 344 59,44 0,30 N.S. 
Isle de la Reunion, France 86.027 119 15 237 371 43,13 9,75 <0,01 
Paris, France 156.315 181 29 944 1154 73,83 1,41 N.S. 
Mainz, Germany  16.136 37 7 51 95 58,87 0,39 N.S. 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 114 6 194 314 30,58 35,74 <0,001 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 260 33 55 348 59,13 0,34 N.S. 
Dublin, Ireland  83.349 202 56 0 258 30,95 34,53 <0,001 
SE, Ireland  37.294 132 22 2 156 41,83 11,37 <0,001 
Emilia Romagna, Italy 232.811 344 4 511 859 36,90 19,38 <0,001 
Tuscany, Italy 174.707 177 11 530 718 41,10 12,36 <0,001 
Malta 25.660 70 8 0 78 30,40 36,35 <0,001 
N Netherlands, NL 98.627 158 26 208 392 39,75 14,36 <0,001 
Norway 366.287 526 47 633 1206 32,93 28,64 <0,001 
Wielkopolska, Poland 227.862 380 1 - 381 16,72 131,67 <0,001 
S Portugal 107.748 80 5 137 222 20,60 89,92 <0,001 
Basque Country, Spain  101.756 56 3 516 575 56,51 0,90 N.S. 
Valencia Region, Spain 281.044 258 16 757 1031 36,68 19,82 <0,001 
Vaud, Switzerland 49.600 101 7 227 335 67,54 0,23 N.S. 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 351 39 475 865 37,94 17,41 <0,001 
Northern England, UK 198.385 429 69 548 1046 52,73 2,26 N.S. 
South West England, UK 304.848 677 80 907 1664 54,58 1,50 N.S. 
Thames Valley, UK 182.846 283 51 554 888 48,57 4,68 <0,05 
Wales, UK 208.382 509 31 447 987 47,36 5,60 <0,05 
Wessex, UK 185.129 381 51 656 1088 58,77 0,40 N.S. 
Ukraine 187.134 281 5 89 375 20,04 94,86 <0,001 
Total EUROCAT 4.296.029 6.937 688 10.377 18.002 41,90 11,28 <0,001 
HCU 2000-2005 15.951   64 76 47,65 5,37 <0,05 
HCU 2010-2015 16.186 15 7 81 103 63,64   
Figura 45. Prevalencia de cromosomopatías cada 10.000 embarazos de regiones participantes en 
estudio EUROCAT, promedio EUROCAT en años 2010-2015, estudio realizado en HCU 2000-2005 y 
estudio actual de HCU 2010-2015. 
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Wales - UK
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Brittany - France
Thames Valley - UK
Auvergne - France
Northern England - UK
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Tabla 124. Prevalencia del total de cromosomopatías, IVEs según diagnóstico prenatal de defecto 
congénito, de cromosomopatías y tasa de IVEs según cromosomopatías en todas las regiones 
europeas participantes en el estudio EUROCAT en años 2010-2015, estudio previo en HCU en 2000-
2005 y estudio actual HCU años 2010-2015. 
Región 
Total  
N 
IVE/DC  
% 
IVE cro 
N 
Total cro 
N 
IVE/cro 
% 
IVE/Total 
Tasa x   
10000 
Cromo  
Tasa x 
10000 
Styria, Austria  51.848 17,26 127 193 65,80 24,49 37,22 
Antwerp, Belgium 126.942 11,66 218 518 42,08 17,17 40,81 
Hainaut, Belgium 72.836 20,48 185 267 69,29 25,40 36,66 
Zagreb, Croatia 38.319 10,25 30 75 40,00 7,83 19,57 
Auvergne, France  67.509 19,77 258 336 76,79 38,22 49,77 
Brittany - France  179.180 21,42 675 863 78,22 37,67 48,16 
French West Indies, France 57.877 27,11 206 344 59,88 35,59 59,44 
Isle de la Reunion, France 86.027 20,48 237 371 63,88 27,55 43,13 
Paris, France 156.315 31,19 944 1.154 81,80 60,39 73,83 
Mainz, Germany  16.136 12,97 51 95 53,68 31,61 58,87 
Saxony-Anhalt - Germany 102.694 11,78 194 314 61,78 18,89 30,58 
Cork and Kerry, Ireland 58.856 4,68 55 348 15,80 9,34 59,13 
Dublin, Ireland  83.349 0,00 0 258 0,00 0,00 30,95 
SE, Ireland  37.294 1,74 2 156 1,28 0,54 41,83 
Emilia Romagna, Italy 232.811 14,87 511 859 59,49 21,95 36,90 
Tuscany, Italy 174.707 23,62 530 718 73,82 30,34 41,10 
Malta 25.660 0,00 0 78 0,00 0,00 30,40 
N Netherlands, NL 98.627 14,04 208 392 53,06 21,09 39,75 
Norway 366.287 15,31 633 1.206 52,49 17,28 32,93 
Wielkopolska, Poland 227.862 - - 381 - - 16,72 
S Portugal 107.748 22,00 137 222 61,71 12,71 20,60 
Basque Country, Spain  101.756 31,99 516 575 89,74 50,71 56,51 
Valencia Region, Spain 281.044 21,57 757 1.031 73,42 26,94 36,68 
Vaud, Switzerland 49.600 21,96 227 335 67,76 45,77 67,54 
East Midlands & South 
Yorkshire, UK 
228.021 22,68 475 865 54,91 20,83 37,94 
Northern England, UK 198.385 24,45 548 1.046 52,39 27,62 52,73 
South West England, UK 304.848 20,68 907 1.664 54,51 29,75 54,58 
Thames Valley, UK 182.846 25,15 554 888 62,39 30,30 48,57 
Wales, UK 208.382 15,95 447 987 45,29 21,45 47,36 
Wessex, UK 185.129 32,16 656 1.088 60,29 35,43 58,77 
Ukraine 187.134 13,72 89 375 23,73 4,76 20,04 
Total EUROCAT 4.296.029 18,75 10.377 18.002 57,64 24,15 41,90 
HCU 2000-2005 15.951 32,95 64 76 84,21 40,12 47,65 
HCU 2010-2015 16.186 30,06 81 103 78,64 50,04 63,64 
Figura 46. Porcentaje de IVEs tras diagnóstico prenatal de cromosomopatías en embarazos en 
regiones participantes en el estudio EUROCAT 2010-2015, promedio EUROCAT, estudio previo HCU 
2000-2005 y estudio HCU durante periodo 2010-2015. 
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Promedio EUROCAT
Emilia Romagna, Italy
French West Indies, France
Wessex, UK
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Saxony-Anhalt - Germany
Thames Valley, UK
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Hainaut, Belgium
Valencia Region, Spain
Tuscany, Italy
Auvergne, France
Brittany - France
HCUZ 2010-2015
Paris, France
HCUZ 2000-2005
Basque Country, Spain
 HCU 
 2010-2015 
HCU 
2000- 
2005 
Prev 
x 
10000 
EUROCAT 
Prev 
x 
10000 
Chi-
cuadrado  
HCU 
Significación 
estadística  
HCU  
Chi- 
cuadrado 
EUROCAT 
Significación 
estadística 
EUROCAT  
Total  
N 
Prev 
x 
10000 
Síndrome Down /T21 70 43,25 28,84 23,65 7,20 <0,01 16,24 <0,001 
Síndrome Patau /T13 5 3,09 3,13 2,14 0,00 N.S. 0,42 N.S. 
Síndrome Edward 
/T18 
20 12,36 9,40 5,72 0,93 N.S. 7,71 <0,01 
Síndrome Turner 4 2,47 1,88 2,47 0,19 N.S. 0,00 N.S. 
Síndrome Klinefelter 4 2,47 2,51 0,60 0,00 N.S. 5,83 <0,05 
Otras 
cromosomopatías 
6 3,71    -  - 
Otras 
cromosomopatías sin 
repercusión 
patológica 
11 6,80    -  - 
TOTAL 120 74,14    -  - 
TOTAL (mismas 
EUROCAT) 
103 63,64 45,77 34,59 6,98 <0,01 24,40 <0,001 
Tabla 125. Prevalencias de cromosomopatías en estudio actual HCU 2010-2015, estudio previo 
2000-2005 y registro EUROCAT y comparación estadística con estudio actual. 


Tabla 126. Prevalencia por 10.000 embarazos de diversas cromosomopatías en diferentes regiones 
participantes en estudio EUROCAT en el mismo periodo a estudio y en estudio previo en HCU en 
años 2000-2005. 
 N T21 T13 T18 45X0 47XXY Total 
Zaragoza 2010-2015 16.186 43,25 3,09 12,36 2,47 2,47 63,64 
Zaragoza 2000-2005 15.951 28,85 3,15 9,41 1,93 2,54 47,66 
País Vasco (España) 101.756 34,10 3,24 8,94 2,95 0,98 56,51 
Valencia (España) 281.044 24,98 1,42 4,66 1,60 0,68 36,68 
París (Francia) 156.315 41,58 4,48 13,24 4,16 1,28 73,83 
Antillas francesas (Francia) 57.877 35,25 2,76 11,40 3,28 0,86 59,44 
Suiza 49.600 33,87 3,83 9,48 5,44 1,81 67,54 
Cork y Kerry (Irlanda) 58.856 40,10 3,23 6,80 2,21 0,34 59,13 
Mainz (Alemania) 16.136 37,18 3,72 8,68 2,48 0,00 58,87 
Portugal 107.748 12,34 1,02 2,32 1,86 0,46 20,60 
Polonia 227.862 13,39 0,39 0,88 0,35 0,04 16,72 
Croacia 38.319 15,40 1,30 2,09 0,00 0,26 19,57 
Total EUROCAT 4.296.029 23,65 2,14 5,72 2,47 0,60 41,90 
Figura 47. Prevalencia de cada 10.000 embarazos de síndrome de Down en nuestro estudio, 
regiones de EUROCAT y estudio previo en HCU en 2000-2005. 
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Figura 48. Prevalencia de cada 10.000 embarazos de síndrome de Patau en nuestro estudio, 
regiones de EUROCAT y estudio previo en HCU en 2000-2005. 
Figura 49. Prevalencia de cada 10.000 embarazos de síndrome de Edward en nuestro estudio, 
regiones de EUROCAT y estudio previo en HCU en 2000-2005. 
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Tabla 127. Significación estadística de las diferencias observadas en la tasa total de 
cromosomopatías y de síndrome de Down entre estudio actual, estudio previo de 2000-2005 y 
selección de regiones o países representados en el estudio EUROCAT en el mismo periodo que 
estudio actual, 2010-2015. 
 
N 
T21 Total Cromosomopatías 
 
Tasa 
por 
10.000 
Chi 
cua-
drado 
Significación 
estadística 
Tasa 
por 
10.000 
Chi 
cua-
drado 
Significación 
estadística 
Zaragoza 2010-2015 16.186 43,25   63,64   
Zaragoza 2000-2005 15.951 28,85 7,19 <0,01 47,66 5,36 <0,05 
País Vasco (España) 101.756 34,10 2,46 N.S. 56,51 0,90 N.S. 
Valencia (España) 281.044 24,98 13,36 <0,001 36,68 19,82 <0,001 
París (Francia) 156.315 41,58 0,07 N.S. 73,83 1,41 N.S. 
Antillas francesas (Francia) 57.877 35,25 1,82 N.S. 59,44 0,30 N.S. 
Suiza 49.600 33,87 2,60 N.S. 67,54 0,23 N.S. 
Cork y Kerry (Irlanda) 58.856 40,10 0,25 N.S. 59,13 0,34 N.S. 
Mainz (Alemania) 16.136 37,18 0,99 N.S. 58,87 0,39 N.S. 
Portugal 107.748 12,34 77,43 <0,001 20,60 89,92 <0,001 
Polonia 227.862 13,39 66,59 <0,001 16,72 131,67 <0,001 
Croacia 38.319 15,40 50,37 <0,001 19,57 99,24 <0,001 
Total EUROCAT 4.296.029 23,65 16,24 <0,001 41,90 11,28 <0,001 


Tabla 128. Porcentaje de IVE sobre el total de embarazos en registro de regiones de EUROCAT 2010-
2015, estudio actual HCU y estudio previo HCU 2000-2005. 
 
N 
T21 Total Cromosomopatías 
 
Casos IVE / 
Total 
% IVE 
Significación 
estadística 
Casos IVE / 
Total 
% IVE 
Significación 
estadística 
Zaragoza 2010-2015 16.186 57/70 81,43  81/103 78,64  
Zaragoza 2000-2005 15.951 38/46 82,61 N.S. 62/76 81,58 N.S. 
País Vasco (España) 101.756 314/347 90,49 N.S. 516/575 89,74 N.S. 
Valencia (España) 281.044 512/702 72,93 N.S. 757/1031 73,42 N.S. 
París (Francia) 156.315 526/650 80,92 N.S. 944/1154 81,80 N.S. 
Antillas francesas 
(Francia) 
57.877 115/204 56,37 <0,001 206/344 59,88 <0,05 
Suiza 49.600 122/168 72,62 N.S. 227/335 67,76 N.S. 
Cork y Kerry (Irlanda) 58.856 33/236 13,98 <0,001 55/348 15,80 <0,001 
Mainz (Alemania) 16.136 29/60 48,33 <0,001 51/95 53,68 <0,001 
Portugal 107.748 82/133 61,65 <0,05 137/222 61,71 <0,05 
Polonia 227.862 - - - - - - 
Croacia 38.319 19/59 32,20 <0,001 30/75 40,00 <0,001 
Total EUROCAT 4.296.029 5709/10160 56,19 <0,001 10337/18002 57,42 <0,01 
Figura 50. Porcentaje de IVEs sobre total de casos de trisomía del 21 en estudio propio, estudio HCU 
2000-2005 y regiones de EUROCAT 2010-2015.  
Figura 51. Porcentaje de IVE sobre total de casos de cromosomopatías en estudio propio, estudio 
HCU 2000-2005 y regiones de EUROCAT 2010-2015.  
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Tabla 129. Frecuencia de Síndrome de Down por 10.000 RN por comunidades autónomas en tres 
periodos de tiempo (196). 
 1980-1985 1986-2010 2011 
Chi Cuadrado 
2011 
Significación 
estadística 
Andalucía 15,37 12,19 8,72 0,05 N.S. 
Aragón - 9,17 0,00 0,00 N.S. 
P. de Asturias 23,32 10,84 2,88 14,72 <0,001 
Islas Baleares 4,47 8,70 0,00 0,00 N.S. 
Canarias 12,85 8,87 3,24 11,67 <0,001 
Cantabria - 9,73 0,00 0,00 N.S. 
Castilla la Mancha 15,63 11,52 4,22 6,33 <0,05 
Castilla y León 14,68 10,94 5,75 2,30 N.S. 
Cataluña 16,55 7,47 7,15 0,70 N.S. 
Comunidad Valenciana 10,63 6,43 6,18 1,67 N.S. 
Extremadura 15,13 9,41 4,21 6,37 <0,05 
Galicia 12,63 7,04 0,00 0,00 N.S. 
La Rioja 12,55 7,24 0,00 0,00 N.S. 
Com. de Madrid 16,45 11,69 0,00 0,00 N.S. 
Región de Murcia 22,13 11,48 2,46 19,52 <0,001 
Com.Foral Navarra 14,78 15,56 - - - 
País Vasco 13,60 7,28 5,02 3,80 N.S. 
Andorra - 0,00 - - - 
Total 14,78 9,93 4,84 4,28 <0,05 
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